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RESUMO

CEBULSKI, JNS. Aconselhamento genético em pediatria: comunicagao intrafamiliar diante
da possibilidade de neoplasia hereditaria. 76f. Projeto de pesquisa para conclusdo de curso
(Especializagdo em Oncologia — Modalidade Residéncia) — Instituto Nacional de Céncer, Rio
de Janeiro, 2018.

O cancer é uma das doencas mais temidas no mundo. A realizacdo da consulta de
aconselhamento genético estd indicada para os casos de canceres em criangas com
possibilidade de hereditariedade, uma forma de entender o processo de adoecimento, orientar
familiares e futuras geracGes. Em saude, a comunicacdo € considerada uma tecnologia leve
imprescindivel na mediacdo humanizada dos artefatos que se interpdem entre o profissional e
seu paciente. A comunicacado € o elemento basico da vida social a partir da qual se constituem
e legitimam as relagdes sociais, 0 saber disponivel nas interacGes e 0 processo de socializacdo
que gera as identidades individuais. E a partir da estrutura familiar, crencas, conhecimento e
habilidades individuais que a maneira como a comunica¢do serd tragada. A enfermagem
precisa se inserir neste contexto, facilitando a comunicacdo e assistindo a crianga e sua
familia. Objetivo: Discutir o processo de comunicacao intrafamiliar diante da possibilidade de
neoplasia hereditaria da crianca. Pesquisa qualitativa de carater exploratorio. A coleta de
dados se deu no periodo de agosto a dezembro de 2017 no Ambulatério de Pediatria do
Instituto Nacional de Cancer. Os critérios de inclusdo: familiares de criangas que possuam o
diagnostico de Neurofibromatose (NF), Polipose Adenomatosa Familiar (PAF),
Retinoblastoma (Rb), e sindrome de Gorlin-Goltz ha mais de seis meses, maiores de 18 anos e
vinculo direto com a crianca. Procedeu-se a entrevista semi-estruturada com analise de
conteldo das entrevistas. O projeto foi aprovado pelo CEP com numero de parecer 2.191.030.
Foram entrevistadas 16 familiares, 06 com diagnostico de NF, 08 com Rb, 01PAF e 01 de
Sindrome de Gorlin-Goltz. Sendo 05 familias com outros familiares afetados além do
probando e com casos de cancer na familia. Na analise emergiram trés categorias: “O
conhecimento da doenca oncoldgica com possibilidade hereditaria”; “A Comunica¢do” e “O
convivio com a doenga de possibilidade hereditiria”. Através desse estudo foi possivel
observar que o processo de comunicacdo intrafamiliar diante a possibilidade de neoplasia
hereditaria ndo é a prioridade quando se ha um diagndéstico de cancer. Conclui-se que é nesse
contexto que o enfermeiro oncologista, profissional que estd presente na realizagdo do
cuidado integral, deve se aprimorar na area de genética e genémica para atuar de maneira

esclarecedora melhorando a comunicacao sobre a doenca de possibilidade hereditaria.



Palavras-chaves: Aconselhamento Genetico, Comunicacdo, Enfermagem,
Oncologia Pediatrica, Familia.



ABSTRACT

CEBULSKI, JNS. Genetic counseling in pediatrics: interfamily communication on the
regarding of hereditary neoplasm. 76p. Research project for completion of course
(Specialization in Oncology - Residency Modality) - National Cancer Institute, Rio de
Janeiro, 2018.

Cancer is one of the most feared diseases in the world. The consultation of genetic counseling
is indicated for cases of cancers in children with possibility of heredity, a way to understand
the process of illness, to guide family and future generations. In health, communication is
considered a slight technology essential for a humanized mediation, two artifacts that
interpose between professional or patient. A communication or a basic element gives social
life from which they constitute themselves legitimize as social relations, or knows
information in the interactions or socialization process that generates as individual identities.
It is from the family structure, beliefs, knowledge and individual skills that the way
communication will be drawn. Nursing needs to be included in this context, facilitating
communication and assisting the child and his family. Nursing needs to be included in this
context, facilitating communication and assisting the child and his family. Objective: To
discuss the process of intrafamily communication in the face of the possibility of hereditary
neoplasia of the child. This is a qualitative exploratory research. Data collection took place
from August to December 2017 at the Pediatrics Outpatient Clinic of the National Cancer
Institute. Inclusion criteria: family members of children with a diagnosis of
Neurofibromatosis (NF), Familial Adenomatous Polyposis (FAP), Retinoblastoma (Rb), and
Gorlin-Goltz syndrome for more than six months, older than 18 years, and a direct link to
child. The semi-structured interview was conducted with content analysis of the interviews.
The project was approved by CEP with with opinion number 2.191.030. We interviewed 16
relatives, 06 with diagnosis of NF, 08 with Rb, 01FAP and 01 of Gorlin-Goltz Syndrome.
Being 05 families with other relatives affected besides the proband and with cases of cancer in
the family. In the analysis, three categories emerged: "Knowledge of oncological disease with
hereditary possibility”; "Communication” and "The conviviality with the disease of hereditary
possibility”. Through this study it was possible to observe that the process of interfamily
communication with the possibility of hereditary neoplasm is not the priority when there is a
diagnosis of cancer. It is concluded that it is in this context that the oncologist nurse, a

professional who is present in the realization of integral care, should improve in the area of



genetics and genomics and to act in an enlightening way, improving the communication about

the hereditary possibility disease.

Keywords: Genetic Counseling, Communication, Nursing, Pediatric Oncology, Family.
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1. INTRODUCAO

O cancer € uma das doencas mais temidas no mundo. Grande parte desse medo é
causada pela associacdo do mesmo a morte, além da auséncia de tratamento efetivo para a
maioria dos tumores metastaticos e inoperaveis. Aproximadamente, uma em cada oito mil
criancas com menos de dezesseis anos desenvolvera algum tipo de céncer. Embora sendo
menos comum gue em adultos, as neoplasias representam uma importante causa de morte por
doenca na infancia, além de ter suas causas ainda pouco conhecidas (POLLOCK AT AL,
2006).

Segundo o manual do INSTITUTO NACIONAL DE CANCER (INCA, 2015) estima-
se para o Biénio 2016-2017, 420.310 casos novos de cancer para o Brasil, excluidos os
tumores de pele ndo melanoma. Abordando o cancer infanto-juvenil (criancas e adolescentes
entre 0 e 19 anos), este € um conjunto de doengas que apresenta caracteristicas préprias,
principalmente com relagdo a histopatologia e ao comportamento clinico, caracteristica
especifica e diversa quando comparada ao cancer de adulto. E considerada uma doenca rara,

correspondendo entre 1% e 3% de todos 0s tumores malignos na maioria do publico infantil.

Diante disso, faz-se necessario que o cancer infanto-juvenil seja estudado
separadamente daqueles que acometem os adultos. Esse grupo de neoplasias apresenta, na sua
maioria, curtos periodos de laténcia, maior agressividade e crescimento rapido; porém
apresentam uma melhor resposta ao tratamento e sdo considerados de bom progndstico. As
classificacOes utilizadas para esse grupo de doenca baseiam-se na morfologia, aspecto diverso

daquele utilizado para os tumores nos adultos (INCA, 2015).

Entre as indicacdes de realizacdo de aconselhamento genético estd o atendimento de
casos de canceres em criangas. Na avaliagdo das sindromes de predisposi¢do hereditaria do
cancer, o aconselhamento genético é essencial ao processo de diagndstico clinico molecular.
Entre seus varios objetivos, o aconselhamento genético traz a definicdo do diagndstico, a
informacdo a familia sobre o diagnostico e seu prognostico, além do risco de ocorréncia e/ou

recorréncia do desfecho sobre o qual se aconselha (LOPES, 2013).

O diagnostico do cancer infantil causa um grande impacto para a crianga e sua familia,

constituindo-se em um acontecimento devastador, capaz de provocar mudancas e reacdes
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inesperadas, ndo apenas na vida de quem o possui como também na vida de seus familiares
(SANTOS, 2008).

Abordando o impacto do adoecimento na familia, alguns estudos descrevem estas
repercussdes em todos 0s seus membros, uma espécie de unido para lidar com esta
problemadtica, no caso deste estudo o adoecimento de uma crianga por cancer. Segundo Elsen
(2004), ao abordar o adoecimento no ndcleo familiar, afirma que a familia toda se envolve

nesta problematica e adoece.

Durante a experiéncia como enfermeira residente nas unidades pediatricas do Hospital
do Cancer | foi possivel observar a angustia, 0 medo e as duvidas dos familiares diante da
confirmacdo do diagnostico de neoplasia. A possibilidade de neoplasia hereditaria aumenta

ainda mais estas duvidas e angustias diante da noticia recebida.

Estudos trazem que vivenciar o cancer € mais doloroso para os clientes e suas familias
do que qualquer outra doenca. Pois, de maneira singular, a neoplasia suscita varios
sentimentos negativos em qualquer um dos seus estagios: o choque do diagnostico, o medo da
cirurgia, a incerteza do progndstico e recorréncia, os efeitos da quimioterapia e radioterapia, 0
medo e a possibilidade de morte (SANTOS 2008).

Atualmente, o cancer transformou-se de uma doenca invariavelmente fatal para uma
doenca cronica, de evolugdo progressiva e passivel de cura, mas com indice de mortalidade
infantil relativamente alto (CAGNIN, 2004). Pois ainda é uma patologia de dificil
diagnostico, requerendo um servico de saude capacitado para identificar, a partir de exames,
0s sinais e sintomas de uma doenca oncoldgica, além do encaminhamento para um centro de
referéncia e reduzir as diferencgas sociais, garantindo o acesso aos centros especializados para
o0 diagndstico precoce e o tratamento de qualidade, é de suma importancia para a cura da
doenga (SILVA, SOUZA E COUTO, 2017).

A assisténcia a crianca deve ser realizada com base no cancer infantil como uma
doenca crénica que reflete toda a sua problematica na vida adulta em desenvolvimento, ou
seja, preparar a crianca e a familia para melhor entendimento da doenca que a compromete. E
nesse contexto que a enfermagem vem se inserindo, de modo a assistir a crianca e sua familia
convivendo com uma doenca cronica, que requer anos de tratamento e acompanhamento com
diversas mudancas que determinam transformacdes nas relacdes sociais e pessoais (CAGNIN,
2004).
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A partir dessa mudanga de conceito, reconhecendo o cancer como uma doenca
crbnica, passa-se a ver que além da busca pela cura, é possivel proporcionar uma melhor
qualidade de vida para essas familias acometidas pela noticia de uma neoplasia de possivel
causa hereditaria (CAGNIN, 2004).

A presenca do enfermeiro como membro integrante da equipe multiprofissional no
atendimento do ambulatério de aconselhamento genético é identificada pela atividade que
desenvolve de orientacdo a essas familias diante da investigacdo da neoplasia hereditaria,
esclarecendo duavidas perante a doenga instalada e sugerindo estratégias para a divulgacdo das
informacBes no ambito familiar através de discussdes sobre a possibilidade de ocorréncia de
uma doenca com aspectos hereditarios e transmissdo genética para os futuros descendentes da
familia (FLORIA-SANTOS et al, 2013).

Diante de uma doenca de causa possivelmente hereditaria, onde, na maioria das vezes,
se tem possibilidade de deteccdo precoce, conhecer como as familias acometidas por tal
diagndstico enfrentam essa situacao e transmitem a seus demais familiares a noticia de uma
doenca de possibilidade hereditaria podera possibilitar & elaboracdo de estratégias de cuidados
de enfermagem mais efetivas e eficazes na comunicacdo do diagndstico ao familiar

responsavel destacando sua importancia como interlocutor da noticia recebida.

O interesse em abordar esse tema veio da ansia em compreender como esse familiar,
que recebeu a noticia de um diagnostico de possibilidade de doenca hereditaria em uma
crianca (neste estudo sendo denominada como probando, ou seja, caso indice - o primeiro
membro da familia afetada identificado na consulta de aconselhamento genético), transmite
essa informacdo aos demais membros que também podem ser afetados por esse diagndstico
(BRASIL, 2009c).

1.1 Questdes Norteadoras, Objeto do Estudo e Objetivos

Diante do exposto as questdes norteadoras do estudo séo:

e Como ocorre a comunicagéo intrafamiliar diante da possibilidade de neoplasia
hereditaria da criangca? Como ocorre esta informagdo no cenario familiar?
Quais as facilidades e dificuldades relatadas pelos familiares diante da

possibilidade de neoplasia hereditaria da crianca?
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Objeto do Estudo: O processo de comunicacgéo intrafamiliar diante da possibilidade de

neoplasia hereditaria da crianca.

Obijetivo geral:
Discutir o processo de comunicacdo intrafamiliar diante da possibilidade de neoplasia
hereditaria da crianca.

Objetivos especificos — Vamos manter ou seguiremos as orienta¢des da banca?
» ldentificar como a informacdo da possibilidade de neoplasia hereditaria é
relatada no cenario intrafamiliar;
» Analisar as facilidades e dificuldades dos familiares de comunicacao diante do

diagndstico de neoplasia hereditaria.
1.2 Contribuicéo do estudo

Este estudo propicia o aprofundamento do conhecimento cientifico na area de
oncologia para o entendimento da familia com diagndstico de neoplasia hereditaria da crianga
e colabora para o aprimoramento da préatica assistencial de enfermagem no atendimento no
ambulatorio de Aconselhamento Geneético Pediatrico. Reforga ainda a necessidade da
deteccdo precoce do céancer infantil na rede publica de salde com identificacdo e
acompanhamento em nivel ambulatorial das familias de criancas com risco de neoplasia

hereditario no Brasil.

Ainda, o estudo divulga o entendimento sobre o adoecimento por cancer infantil sob a
Gtica da familia e a maneira como a informacdo de neoplasia hereditaria € relatada no cenario
familiar e os possiveis conflitos familiares diante deste diagndstico de neoplasia de

possibilidade hereditaria.

A investigacao contribui para enriquecer a atuacao do enfermeiro que desenvolve sua
pratica em oncologia, ressaltando a necessidade de apoio as familias diante do adoecimento

por neoplasia com possibilidade hereditaria da crianca.

O estudo pretende ainda incentivar o enfermeiro que atua na area de oncologia a
aprofundar seus conhecimentos cientificos para a atividade de aconselhamento genético, na
qual esse profissional € importante e decisivo no que diz respeito ao avango dessa pratica
multiprofissional. Além disso, cria a possibilidade de influenciar decisdes terapéuticas de
enfermagem com a integracdo de consideragdes clinico-patologicas, técnicas e
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socioecondmicas, sob a influéncia do conhecimento de oncologia integrado a genética e a
genbmica.

Os resultados permitirdo contribuir para o ensino em niveis de graduacdo e pos-
graduacdo em enfermagem e outras areas de salde, tanto na especialidade da oncologia
pediatrica, quanto na area da genética-gendmica, com destaque para a abordagem familiar nas

instituicdes de saude.

1.3 Relevancia do estudo

A temaética desta pesquisa € um assunto pouco encontrado nos bancos de dados,
acreditamos que ao abordar esta tematica estaremos colaborando com todos os profissionais
que se interessam e se dedicam na area de aconselhamento genético assim como destacando a

importancia e o papel do enfermeiro nesse servico.

Através de busca realizada nas bases de dados eletronicas, confirmamos a escassez da
tematica. Inicialmente, com a utilizacdo dos descritores: aconselhamento genético, noticias
dificeis, familia, oncologia e pediatria. Os critérios de inclusdo foram artigos com texto
completo, que tratavam sobre a comunicacao intrafamiliar, nos idiomas portugués, inglés e

espanhol e publicacdes entre 2007 e 2017 para obtencéo de resultados atualizados.

Foram identificados 73 artigos, sendo 51 publicagbes no PUBMED, 17 na base
LILACS e 5 publicagdes na base PSYCINFO.

Ao término da analise, obteve-se 12 artigos dentro dos critérios de inclusdo. Dentre 0s
artigos selecionados, foi possivel observar a auséncia de comunicacao intrafamiliar a partir do
diagndstico de cancer em criancas e todas de producdo internacional. Sendo 10 artigos
relacionados a comunicacdo com familiares jovens referente ao diagndstico de céncer de
mama e/ou ovario hereditarios e 02 sobre a Sindrome de Lynch e a maioria dos estudos sdo de

abordagem qualitativa (Quadro 1).
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Autores Ano Titule Metodologia Periddico Pais
Information MNeeds of Mothers Regarding
Tercyak 2007 Communicating BRCAI/2 Cancer Genetic Test Pesquisa guantitativa GENETIC TESTING USA
. . Volume 11, Mumber 3, 2007
Results to Their Children
Patenaude 2008 Cancer genetic testing: current and emerging issues Pesquisa qualitativa PWCM-DHC?REJB;J: 733736 USA
On the development of a decision support
Peshkin jo1p | Intenvention for mothers undergoing BRCAL/2 Prospectivo Observacional Familial Cancer (2010 9:89-87 UsA
cancer genetic testing regarding communicating
test results to their children
Parenting Through Genetic Uncerinty: Themes in GENETIC TESTING AND
Sharff 2012 the Disclosure of Breast Cancer Risk Information to Estudo guantitativo MOLECULAR BIOMARKERS UsA
Children Volume 16, Number 5, 2012
Preparing individuals to communicate genetic test - . e
Montgomery 2013 results to their relatives: report of a randomized Ensaio clinico randomizado Familial Cancesrqls?_[)ﬁ] 12337 UsaA
control trial
Decisional Outcomes of Maternal Disclosure of . . Cancer Epidemicl Biomarkers
Tercyak 2013 | gpcat/2 Genetic Test Results to Children Prospectivo observacional Prev; 22(7) July 2013 UsA
Communicating cancer risk within an African
context: Experiences, disclosure patterns and N Elsevier Patient Education and P
Bruwer 2013 uptake rates following genetic testing for Lynch Estudo qualitativo Counseling 92 (2013) 53-60 Africa do Sul
syndrome
Talking About Familial Breast Cancer Risk: Topics Qualitative Health Research
Fischer 2014 and Strategies to Enhance Mother—Daughter Grupo focal 2014, Vol. 24{4) 517- UsA
Interactions 535
] Ex.pandlng Access to.Bﬁ!CfflI/Z Genetic Counsgllng ) JCNIVal. 106, Issue 12 | gju32g
Kinney 2014 with Telephone Delivery: A Cluster Randomized Estudo randomizado UsA
Trial | December 10, 2014
Health Psychology © 2013
Distress and the Parenting Dynamic Among . . American Psychological
Mays 2014 BRCA1/2 Tested Maothers and Their Partners Bstudo prospective guantitativo Association UsA
2014, Vol. 33, No. 8, 765-773
Ereast Cancer Risk Perceptions amaong Relatives of
. Womenwith Uninformative Negative BRCAL/2 Test _
Himes 2015 Results: The Moderating Effect of the Amaunt of Estudo guantitativo J Genet Counsel UsA
Shared Information
Leenen ap1p | GEMetic testing for Lynch syndrome: family Estudo guantitativo Familial Cancer (2016) 15:63-73 Holanda
communication and motivation

Fonte: O autor, 2018.

Tercyak (2007) traz em seu estudo a necessidades de informacdo das mées no que se

refere a divulgacdo de resultados genéticos do teste de cancer BRCA 1 e 2 para seus filhos, a
decisdo sobre quando e como compartilhar seus resultados de testes com os filhos.

Patenaude (2008) através de uma revisdo de literatura relata sobre os problemas que
envolvem os testes oncogenéticos, entre eles a medicdo do sofrimento e do cancer com
aqueles que se aproximam e se adaptam a divulgacdo de testes genéticos e os varios focos nas
questdes complexas relacionadas a comunicagdo familiar de informagGes genéticas, evocando
novos dilemas, como a transmissdo de tais informacgdes dentro das familias ap6s a morte do

membro da familia testado.

Peshkin (2010) também através de uma breve revisdo de literatura relata sobre a
prevaléncia e o desfecho da comunicacédo pai-filho em torno dos resultados da prova materna
BRCA 1 e 2. Descrevendo um processo de pesquisa formativa que foi usado para desenvolver
uma intervencdo de apoio a decisdo para as maes que participaram de aconselhamento
genetico e testes para mutacbes BRCA 1 e 2 para abordar essa questdo e destaca o0s

fundamentos conceituais que orientaram e informaram o desenvolvimento da intervencgéo.
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O estudo de Sharff (2012) procurou examinar as necessidades de apoio a decisao e as
motivacdes para a comunicacdo familiar de informacdes de risco genético para criancas
assintomaticas entre as mées submetidas ao teste BRCA 1 e 2 e seus conjuges / parceiros. Os
dados incluem as necessidades percebidas pelos pais para apoio a decisdo de comunicagdo
familiar, motivacdes de decisdo e comunicacdo pai-filho. Relatos de grandes necessidades de
apoio a decisdo como materiais educacionais, aconselhamento profissional e assisténcia aos
pares foram identificados. O estudo trouxe que as motivacGes para a divulgacdo dos
resultados para as criancas estdo relacionadas a promocdo do vinculo pai-filho e na
manutencdo da saude familiar e promocédo de afeto infantil. Enquanto as justificativas para
nédo divulgacao focaram a falta de adequacdo e a importancia relativa dos resultados dos testes
genéticos.

No estudo de Montgomery (2013) foi realizado um ensaio clinico randomizado que
avaliou a eficacia de uma intervencdo para preparar os individuos para comunicar 0S
resultados BRCA 1 e 2 aos membros da familia. Concluindo que os probandos eram mais
propensos a compartilhar os resultados dos testes genéticos com seus filhos e parentes do sexo
feminino. Evidenciou-se uma recepcdo positiva dos familiares sobre o conhecimento dos
resultados.

Em outro estudo divulgado também em 2013, Tercyak trouxe os fatores que afetam as
decisdes de divulgacao dos resultados dos testes, a prevaléncia da comunicacdo familiar sobre
testes genéticos BRCA 1 e 2 maternos com os filhos e o que ocorre apds essa divulgacéo.
Concluindo que as pacientes geralmente discutem seus resultados BRCA 1 e 2 com seus
filhos adolescentes e adultos jovens, especialmente se a informacdo for percebida como
benéfica.

No estudo de Fisher (2014) foram realizados trés grupos focais com 11 maes de com
risco elevado de cancer (com filhas adolescentes) que receberam aconselhamento genético.
Foram observadas trés condutas na forma de realizar a comunicacdo como topicos desafiantes
emergentes (comportamento de promocgdo da salde, risco da filha, risco de morte da mae),
fatores que complicam discuss@es (equilibrio para quando e como compartilhar a informacéo,
sentimentos de culpa e confusdo sobre risco e prevencdo) e estratégias que melhoram as
conversas iniciadas pelas maes. Os achados sugeriram que as mdes se esforcam para
equilibrar as preocupacgdes das filhas, fornecendo-lhes apoio e transmitindo conhecimento
sem amedronta-las.

Kinney (2014) através de um estudo randomizado em forma de ensaio clinico usou a

amostragem baseada em populacdo de mulheres em risco de mutacdes BRCA 1 e 2 para
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comparar 0 aconselhamento por telefone e pessoalmente para: equivaléncia a aceitacdo dos
testes e ndo inferioridade das mudancas nas medidas psicossociais. Concluindo que a
comunicacdo do aconselhamento por telefone embora levando a uma menor aceitacdo dos
exames, parece ser seguro e tdo efetivo quanto a solicitagcdo de realizacdo de aconselhamento

pessoalmente.

Investigar a influéncia dos relacionamentos parentais sobre problemas psicoldgicos
entre maes testadas para mutacdes genéticas BRCA 1 e 2 e seus parceiros ndo testados foi o
objetivo da pesquisa de Mays (2014). A autora traz também a avaliacdo das relacGes entre o
sofrimento psicoldgico das mées e parceiros, conflito de decisdo em torno da comunicagéo

dos resultados dos exames com os filhos e da relagdo de comunicacéo pai-filho.

Himes (2015) traz em seu estudo o objetivo de determinar se a precisdo das
percepcdes das irmés e das filhas de pacientes com cancer de mama sobre 0 seu proprio risco
para a doenca no futuro é melhorada quando mais informacGes sdo compartilhadas pelos
membros da familia que receberam aconselhamento genético. Ressaltando que os membros da
familia geralmente ndo estavam cientes da existéncia de uma carta de resumo de
aconselhamento genético, que poderia ser fornecida pelo servigco, demonstrando a necessidade
de estratégias efetivas que facilitem o compartilhamento das informacdes sobre suas sessoes
de aconselhamento genético. Evidenciando que essa comunicagdo pode ajudar seus familiares
a entender melhor seus riscos de cancer e a melhorar a prevencao de cancer adequada para o
risco.

Os estudos de Bruwer (2013) e Leenen (2015) abordam a comunicacdo intrafamiliar
de individuos com sindrome de Lynch.

Bruwer (2013) explorou em seu estudo a reagdo emocional a um resultado de teste
positivo de mutacdo entre um grupo de individuos da Africa do Sul. Como a informacao
genética ndo se limita apenas ao individuo, mas se estende a familia bioldgica, os padrdes de
comunicacdo e a aceitacdo dos testes entre os membros da familia em risco também foram
investigados. O autor observou oito reagdes emocionais, das quais duas foram particularmente
preocupantes: (1) sigilo por descrenga e (2) interpretacdo de um resultado positivo de mutacédo
como diagnostico de cancer. Destacando também altas taxas de divulgacdo dos resultados dos
exames genéticos pessoais para 0s membros da familia.

Leenen (2015) traz em seu estudo a avaliagdo da abordagem realizada para
comunicacdo e os fatores que influenciam a realizacdo de testes genéticos pelos familiares

com diagnostico de Sindrome de Lynch, assim como a comunicacao da familia, experiéncias
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e atitudes em relacdo a abordagem mediada pelo familiar e motivagfes para testes genéticos.

Através do levantamento bibliografico e a anélise dos artigos citados confirmou-se a
necessidade de melhor exploracdo da tematica sobre comunicacdo intrafamiliar quando o
probando se trata de um paciente de perfil pediatrico, visto que os artigos mencionados trazem
essa comunicagdo somente em caso de probandos adultos ou adultos jovens, existindo assim
uma lacuna de publicacGes relacionada a timida producdo cientifica de estudos sobre como
ocorre e se ocorre a comunicacdo intrafamiliar na possibilidade de um diagndéstico de

neoplasia hereditaria quando o probando se trata de uma crianga.
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2. ABORDAGEM TEORICO-METODOLOGICA

2.1 A familia da crianca com cancer

A confirmacdo da doenca neoplésica é acompanhada por um tumulto de sentimentos,
constituindo uma situacdo apreensiva ndo s6 para a familia, como também para o0s
profissionais de satde. O céncer representa um impacto desestruturador, que ameaga 0

equilibrio pessoal e 0 bem estar familiar (CAGNIN, 2004).

Quando a familia chega a instituicdo, sente-se desgastada fisica e emocionalmente pela
dificuldade de acesso a um hospital de referéncia e pela noticia de ter um filho com céancer e
pela possibilidade de avango da doenga j& instalada. A familia chora, se desespera e jura ter
levado o filho aos servigos de salde. Alega que informou as alteracdes percebidas na crianca
e que cuida bem do filho, mas a realidade é que existe certa dificuldade no diagnostico de
cancer infantil (BRASIL, 2009a).

Para melhor compreender e analisar esta problematica decidiu-se utilizar o conceito de
familia segundo Ingrid Elsen (2001). A familia passa a ser considerada como uma estrutura
formada por seus membros cujas relagdes conduzem um modo de viver proprio. Também ¢é
percebida como um sistema que enfrenta crises, se desestrutura quando tem dificuldades,
necessitando de suporte para enfrentar as situagdes. Neste contexto, a familia é compreendida
como parceira nas agdes dos profissionais e cuidadora nas situa¢des de doenga e promotora de

salide, ndo sendo considerados, necessariamente, membros consanguineos.

A experiéncia de ter uma crianga com cancer ocasiona diversos efeitos na vida da
familia; a necessidade de aproximacdo, dificuldades financeiras, sacrificio, dor e angustia
emocional sdo alguns deles. A sensacdo € a de vivenciar uma luta na qual os pais questionam
0 porqué da doenca em suas vidas. O impacto da doenca leva a necessidade de a familia
desenvolver novas habilidades e tarefas no cotidiano familiar para resolver os conflitos em
funcdo da hospitalizacdo e das demandas da doenca nos aspectos fisicos, psicossociais e
financeiros (PINA-NETO, 2008).

Os sentimentos gerados na familia diante da descoberta do cancer sdo varios. Entre
eles: medo, pavor, panico, preocupacao, inseguranca, ansiedade, nervosismo. O contato inicial
com a doenca gera medo por desconhecimento e os pais se culpabilizam pelo que esta

acontecendo com seu filho, chegam a pensar ser um castigo. O contato inicial com a doenca
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gera neles o receio do desconhecido. Muitas vezes, eles verbalizam ndo acreditar no
diagnostico de cancer, e o receio da perda do filho surge quase que de imediato. O medo
também é caracterizado pelo sentimento de inseguranca diante da mudanca de rotina e pelas

consequéncias do tratamento (ANJOS, 2010).

A dependéncia da crianca para comparecimento aos servi¢os de salde, a falta de
conhecimento ou a inexisténcia de contato prévio com a doenca podem contribuir para que 0s
sintomas da doenca sejam negados, dificultando a procura pelo servico de salde
especializado, prolongando o periodo sintomatico que precede o diagndstico (SANTOS et al,
2011).

Essa negacgdo da doenca foi muitas vezes presenciada durante a vivéncia no servico de
pediatria, sabe-se que, em virtude do diagndstico precoce e pela existéncia do programa
Unidos pela Cura que desde 2003 deu inicio ao trabalho coletivo de promoc¢éo do diagndstico
precoce do cancer infanto-juvenil no estado do Rio de Janeiro, onde o encaminhamento de
criangas com suspeita de cancer aos hospitais de referéncia em oncologia nem sempre tém seu
diagnostico confirmado, o que torna-se algo aliviador para o familiar e também para os

profissionais de saddes.

Por outro lado, alguns casos s@o confirmados como cancer e mesmo diante da
realizacdo de tratamentos como cirurgias para resseccdo do tumor, quimioterapia e/ ou
radioterapia, muitos familiares seguem negando que a doenga que a crianga possuia é um
cancer, dificultando, muitas vezes, a adesdo e o seguimento ao tratamento. Dificultando
também a compreensdo e a propagacdo das informacgOes recebidas pela equipe

multiprofissional diante da possibilidade de neoplasia hereditaria.

2.2 O enfermeiro na equipe do ambulatorio de Aconselhamento Genético

Em ambito mundial, ha uma crescente demanda publica por aconselhamento
oncogenético. No Brasil, varios servicos de oncogenética surgiram e se estabeleceram na
primeira década do século XXI (SILVA, 2013), realizado por diversas especialidades da satde
e iniciou suas atividades em universidades e centros de pesquisas. Hoje, estende suas
atividades a servicos publicos como o Sistema Unico de Saude (SUS), clinicas privadas e

aquelas que atendem convénios médicos (BERTOLLO, 2013).

! Fonte: Site Unidos Pela Cura - http://www.unidospelacura.org.br/
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De acordo com o sitio da Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)?, existem
108 servigos publicos de genética médica no pais, 57 concentrados na regido sudeste e 15 no
estado do Rio de Janeiro. Em seis estados ndo ha registro de servicos publicos de genética, o
que nos mostra a necessidade de expansdo desse servico, principalmente nas areas ndo

atendidas.

Para o Conselho Federal de Enfermagem (COFEN) através da Resolucdo COFEN 468
de 2014, aconselhamento genético se define como a assisténcia prévia ou estabelecimento de
diagndsticos de determinada doenca, oncolégica ou ndo, a interpretacdo de achados e
estimativas de riscos genéticos para pessoas clinicamente normais, com familiares que
apresentam diagnostico e doenga rara documentada, a transmissdo das informagdes relativas a
etiologia, a evolucdo, ao progndstico e ao risco de recorréncia as estratégias de tratamento e
prevencdo, além de recomendacdes para acompanhamento e elaboracao de relatorio final a ser

entregue ao consulente.

Ao SUS, através da Portaria 81/2009 do Ministério da Saude (BRASIL, 2009b), é
determinado que proporcione Aconselhamento Genético nas a¢des de planejamento familiar &
mulher, ao homem ou ao casal. Propondo contribuir evitando desgaste econémico e
emocional nas familias e na sociedade, ja que doencas determinadas por genes, entre elas
alguns tipos de céancer, tém tratamentos caros, além de provocar transtornos emocionais e

dificuldades fisicas para os portadores e suas familias (GROSSI, 2009).

O processo do servico de aconselhamento genético envolve ndo somente decisdes
reprodutivas futuras, mas também como lidar com o que ocorreu, identificando como as
pessoas podem ser ajudadas a se ajustar com a doenca de seu familiar ou com sua propria
doencga ou, ainda, com os riscos de ocorréncia/recorréncia, sendo este um complexo processo
psicossocial de ajuste a indmeras variaveis, como experiéncias prévias com a doenca,

personalidade, motivacdo, educacao, valores, cultura, familia (PINA-NETO, 2008).

Se tratando de cuidados com o paciente pediatrico, cabe ressaltar que o diagndéstico de
uma neoplasia, ainda mais de possivel causa hereditaria, é traumatico e desestruturador.
Interrompe o equilibrio de todos os membros envolvidos no cuidado da crianga, causando
grande impacto e de indeterminada proporcao (PETEAN e PINA-NETO, 1998).

% Fonte: Site http://www.sbgm.org.br/
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Aos familiares que recebem a noticia da descoberta da doenca de possivel causa
hereditaria se estabelece a responsabilidade de saber lidar com o quadro atual da crianca e
realizar a informacdo aos demais parentes consanguineos, principalmente pais, irméos e
sobrinhos, a possibilidade de desenvolverem a neoplasia ou carregarem o0 gene causador da

doenca.

Cabe aos profissionais do servigo de aconselhamento genético o esclarecimento de
forma detalhada do resultado positivo para neoplasia hereditaria respeitando os preceitos
éticos de autonomia, beneficéncia e ndo-maleficéncia, conforme apresentado no Quadro 2
(PINA-NETO, 2008).

Quadro 2 Aspectos éticos do Servico de Aconselhamento Genético

1. Respeito as pessoas ¢ familias, incluindo a verdade total, respeito pela decisio das pessoas e informacio precisa ¢ sem tendenciosidade

(autonomia).
2. Preservagdo da mtegridade da familia (autonomia, nio-maleficéncia).
3. Revelagdo completa para os individuos e familias de todas as informagdes relevantes para a saiide (autonomia, ndo-maleficéncia).

4. Protegdo da privacidade dos individuos & familias de intrusdes ndo justificadas por parte de empregadores, seguradoras e escolas (nio-

maleficéncia).

3. Informacio aos individuos sobre a obrigacgio ética que eles se encontram de informar os parentes de que podem estar em risco genético

(ndo-maleficéncia).

6. Informar aos individuos sobre a necessidade de gue eles revelem o seu status de portadores a esposos/parceiros se Ma crianga esta

sendo desejada e as possibilidades de dano ao casamento das revelagdes (ndo-maleficéncia).

7. Informar as pessoas de suas obrigagfes morais de revelar o status genetico que possam afetar a seguranga piblica (nio-maleficéncia).
8. Apresentagio das informagdes de forma menos tendenciosa possivel (autonomia).

0. Uso de técnicas ndo-diretivas, exceto nas questdes de tratamento (autonomia, beneficéncia).

10. Envolver as criangas ¢ adolescentes o maximo possivel nas decisdes que lhes afetem (autonomia).

11. Obrigagio dos servigos de seguimento dos afetados/ familias se apropriado e desejado (autonomia, beneficéncia e ndo-maleficéncia).

Fonte: Pina-Neto, 2008.

Os consultores genéticos, como membros de uma equipe de profissionais de salde,
fornecem servigos aos pacientes e familiares em todas as etapas da vida; avalia 0 ambiente e a
historia familiar para determinar o risco para condi¢cdes herdadas; oferece assisténcia em
testes geneticos, diagnostico, prevencdo e administracdo de doencas; e orientacdo psicologica
e ética para auxiliar os pacientes ou familiares na tomada de decisdes, nos cuidados

auténomos a saude e decisdes reprodutivas (PETEAN, 1998).
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Segundo Bertollo (2013), aproximadamente dois tercos dos conselheiros genéticos
trabalham em &reas tradicionais de aconselhamento genético, incluindo pré-natal, cancer e

pediatria.

Petean e Pina Neto (1998) trazem que é necessario que o profissional compreenda a
dor dos familiares e respeite 0 momento de cada um, evitando assim, o rompimento do
vinculo profissional-paciente, evitando que a familia se sinta desamparada e, muitas vezes,
sem condicBes de perceber que necessita de ajuda ou, entdo, sem saber onde busca-la, uma
vez que desconfia de todos, ressaltando que a forma como cada individuo lida com a noticia

da doenca da crianca é diversificada.

O enfermeiro é o membro da equipe multiprofissional que permanece maior parte do
tempo junto ao paciente e seu familiar possui papel importante para esclarecimento de
duvidas, validacdo e suporte para enfrentamento da noticia recebida. Sendo primordial ao
enfermeiro conhecimento e atualizagbes permanentes sobre a tematica em genética (FLORIA-
SANTOS et al, 2013).

A partir desse novo cenario de atuacdo, os enfermeiros na era gendmica serdo
desafiados a reconhecer as influéncias genémicas no risco para doengas, no desenvolvimento
e implantacdo de intervengfes de enfermagem, na promocao da salde e bem-estar, enquanto
consideram aplica¢es clinicas apropriadas da tecnologia genética. Sendo assim, independente
da sua especialidade ou &rea de atuacdo, tém a funcdo de ministrar cuidado de salde baseado
em genética e de manejar a informacao genética (FLORIA-SANTOS e RAMOS, 2006).

Segundo a Sociedade Internacional de Enfermeiros Geneticistas (International Society
of Nurses in Genetics - ISONG), o enfermeiro na area de genética é um profissional
licenciado com educacdo especial e treinamento em genética. Estando entre suas
competéncias ajudar as pessoas em risco ou afetadas por doengas com um componente
geneético a alcancar e manter a saude. Muitas doengas comuns sdo agora conhecidas por terem

um componente genético, incluindo o cancer.

No ambito nacional, a Resolucdo COFEN 468/2014 traz, entre outras providéncias, as

seguintes atribui¢des ao enfermeiro na area de genética, sendo elas:

1. Estabelecer uma relacdo empatica com o paciente e familiares, procurando
saber quais as suas preocupacOes e expectativas, proporcionando um ambiente
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confortavel e de confianca para que se sintam a vontade para falar, exprimir as suas
emocdes, necessidades e duvidas;

2. Identificar os casos que merecem investigacdao e encaminhar aos especialistas,
conforme os fluxos estabelecidos pelo servico;

3. Calcular de forma apropriada o risco genético através da coleta de uma histéria
familiar pormenorizada com suficiente informacdo médica, pessoal e familiar,
tentando compreender os padrdes de hereditariedade;

4, Reconhecer individuos sob risco;

5. Acompanhar os individuos sob risco de sua area de abrangéncia, ainda que
encaminhados aos especialistas, sendo capaz de compreender as condutas adotadas na
atencdo secundaria e/ou terciria;

6. Transmitir informacdes clinicas e informacOes gerais apropriadas as
necessidades individuais do paciente, explicando as opgdes existentes, incluindo os
riscos, beneficios e limitacdes.

As atribuicdes listadas acima estdo de acordo com o que dispde a lei 7498/86 e
Decreto 94406/87, instrumentos legais que regulamentam o exercicio da enfermagem no
territdrio brasileiro (BRASIL, 1986; 1987).

Cabe ressaltar que é importante comunicar de maneira adequada, oferecer as
informacdes claras e objetivas, utilizando linguagem acessivel aos familiares, propiciando-
Ihes condicGes de discutirem suas dividas e assim transmitirem da maneira mais adequada
aos demais membros da familia a necessidade de acompanhamento com o servico de
aconselhamento genético (PETEAN, 1998).

2.3 O Processo de Comunicagao

Ao descrevermos 0 processo de comunicagdo, muitos sdo o0s recursos e fontes que
podem ser utilizados para essa definicéo.

Podemos iniciar a defini¢cdo do processo de comunicacao a partir da origem da palavra
comunicar que esta no latim comunicare, que tem por significado por em comum. Comunicar
com qualidade passa pela compreensdo do que queremos trocar, 0 que queremos colar em
comum, ou seja, transmitir algo para que o outro compreenda da maneira mais fiel aquilo que
queremos transmitir (SILVA, 2002)

Berlo, citado por Broca e Ferreira (2012), define que comunicacao € tudo aquilo que
pode ser usado pelas pessoas, e que estas possam atribuir sentido. H& comunicacédo de vérias

formas, com muitas pessoas, por véarias razGes e em diferentes niveis. Traz também um
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modelo de processo de comunicagdo no qual estdo varios elementos inter-relacionados, sendo
eles: a fonte, uma pessoa ou um grupo de pessoas com uma meta; um objetivo, uma razdo
para que haja uma comunicacdo; o codificador, efetuada pelas habilidades motoras da fonte
(mecanismo vocal, o sistema muscular das maos e os sistemas musculares de outras partes do
corpo); a mensagem, a traducdo de ideias, objetivos e inten¢cdes num cddigo, num conjunto
sistematico de simbolos; o canal, o intermediario, o condutor de mensagens; o decodificador,
habilidades sensoriais e; 0 receptor, a outra pessoa na extremidade do canal.

Dentro da esfera de assisténcia a salde, as tecnologias envolvem ac¢fes humanas por
meios ou instrumentos visando solucionar problemas e promover o bem estar, embora
também possam ser usadas para dominar e oprimir. Em salde a comunicacdo é considerada
uma tecnologia leve imprescindivel na mediacdo humanizada dos artefatos que se interpdem
entre o profissional e seu paciente. Uma vez que a participacdo humana e relacional em salde
é indiscutivel, a comunicacdo - como tecnologia leve - permeia todo o processo de cuidado do
paciente, tanto na equipe quanto no meio intrafamiliar, podendo também amenizar sofrimento
e prevenir agravo (AFONSO e MINAYO, 2013).

A comunicacdo entre os profissionais, 0s gestores e os clientes configura-se em uma
peca-chave, conforme estabelecido por uma das diretrizes da Politica Nacional de
Humanizacéo, a transversalidade (BROCA e FERREIRA, 2012). Essa diretriz pode aparecer
em conjunto a outras ferramentas de comunicagéo, como o protocolo SPIKES — Quadro 3 -
gue descreve seis passos de maneira didatica para comunicar mas noticias, principalmente no
caso de pacientes oncologicos, o que fornece embasamento tedrico e suporte a comunicacao
entre profissionais de salude, profissionais e familiares/pacientes, mas que dificilmente irdo

dar suporte para comunicagéo intrafamiliar (LINO, 2011).

Quadro 3 Protocolo SPIKES

Setting up Preparando-se para o encontro
P | Perception Percebendo o paciente
I | Invitation Convidando para o dialogo
K | Knowledge Transmitindo as informagoes
E | Emotions Expressando emogoes
S | Strategy and Summary | Resumindo e organizando estratégias

Fonte: Lino, 2011.
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Cada processo de comunicacdo exige uma técnica adequada ao seu contetdo. N&o
existe uma técnica que sirva para todas as situacdes. A maneira de transmitir uma noticia
varia de acordo com a idade, 0 sexo, o contexto cultural, social, educacional, a doenca que
acomete o individuo, seu contexto familiar. E sera a partir dessas variaveis que dependera a
eficdcia do processo de comunicacdo fazendo com que uma mesma informacdo seja

transmitida, receptada e interpretada de diversas maneiras (SILVA, 2002).

2.4 Patologias hereditarias atendidas no Servigo de Aconselhamento Genético

Para realizacdo do estudo proposto, decidiu-se pela anélise da comunicagdo
intrafamiliar das criancas com diagndsticos de Neurofibromatose tipo 1 (NF 1),
Retinoblastoma (RDb), a Sindrome de Gorlin-Goltz e a Polipose Adenomatosa Familiar (FAP).
Dos diagnésticos selecionados, apenas o retinoblastoma configura um diagndstico de cancer,
a Neurofibromatose tipo 1, a Sindrome de Gorlin-Goltz e a Polipose Adenomatosa Familiar
(FAP) foram incluidos neste estudo devido a grande possibilidade de hereditariedade e ao alto
risco de desenvolvimento de cancer ou um segundo tumor, no caso do retinoblastoma. Além
disso, possuem a possibilidade de deteccdo precoce e/ou a reducdo de risco de
desenvolvimento de cancer a partir do acompanhamento regular com servico de
aconselhamento genético, caracteristicas dos quatro diagnosticos selecionados (BRASIL,
2009c; DANTAS, 2009).

2.4.1 Neurofibromatose

A neurofibromatose tipo 1 é uma doenca autossdbmica dominante causada por uma
mutacdo em uma das duas copias do gene Neurofibrina 1(NF1). Conhecida também como
Sindrome de Von Recklinghausen, a incidéncia da Neurofibromatose é de aproximadamente
um para cada 2500 a 7500 nascidos vivos, podendo atingir varios 6rgdos e sistemas. Sendo
observada em todas as partes do mundo sem distingdo de raca ou sexo (RODRIGUES, 2011,
MORAES, SANTOS, SALOMAO, 2013; SHOFTY; CONSTANTINI; BEN-SHACHAR,
2015).

E caracterizada por apresentar uma grande variacdo de condigbes clinicas com
envolvimento sistémico e progressivo, manifestando-se por comprometimento de funcdes
neurologicas e deformidades fisicas (RODRIGUES, 2011).


http://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au:%22Shofty,%20Ben%22
http://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au:%22Shofty,%20Ben%22
http://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au:%22Ben-Shachar,%20Shay%22
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Existem algumas anormalidades que podem ser associadas: de 30 a 50% lesGes
esqueléticas (defeito erosivo em funcdo dos neurofibromas, escoliose, lesdes cisticas
intradsseas, cistos 0sseos subperiosteais, pseudoartrose da tibia), nestes pacientes a chance de
desenvolver outros tumores (tumor de Wilms, rabdomiossarcomas, meningiomas, gliomas
Opticos, feocromocitomas) é de duas a quatro vezes maior e criangas tem mais chance de
desenvolver leucemia mieloide crénica. HA também uma tendéncia a inteligéncia reduzida
(COSTA, 2009).

Os critérios de diagndéstico da NF1 foram estabelecidos pelo National Institutes of
Health (NIH), no final da década de 80 e atualizados em 1997, e incluem duas ou mais
manifestacdes, sendo elas (RODRIGUES, 2011; MORAES, SANTOS e SALOMAO, 2013):

1- Seis ou mais manchas café com leite; com mais de 5 mm em pacientes pré-
puberes, ou mais de 15mm em pacientes pos-puberes;
2-  Dois ou mais neurofibromas de qualquer tipo ou um neurofibroma plexiforme;

3- Efélides (sardas) nas regides axilares e inguinais;
4-  Glioma 6tico;
5- Dois ou mais nddulos de Lisch;

6- Lesdo Ossea caracteristica, como displasia da asa do esfenoide ou afilamento da
cortical dos 0ssos longos, com ou sem pseudoartrose;

7- Quadro incompleto, porém possuindo um parente em primeiro grau que satisfaca
os critérios do NIH.

A sensibilidade e especificidade desse sistema sédo altas o suficiente para diagnosticar
50% das criangas afetadas sem histdria familiar até a idade de 1 ano e 95% aos 8 anos de
idade (SHOFTY, CONSTANTINI e BEN-SHACHAR, 2015).

Atualmente, ndo existe cura para a NF1, porém existem medidas paliativas que
melhoram as perspectivas de vida Util dos individuos afetados. Sdo pacientes que, em geral,
apresentam expectativa de vida normal, atividades académicas e profissionais produtivas,
além de vida afetiva regular (RODRIGUES, 2011; MORAES, SANTOS e SALOMAO,
2013).


http://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au:%22Shofty,%20Ben%22
http://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au:%22Shofty,%20Ben%22
http://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au:%22Ben-Shachar,%20Shay%22
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2.4.2 Retinoblastoma

Retinoblastoma é a neoplasia intraocular mais comum em criancas. No entanto, é um
tumor incomum que representa 3% de todas as neoplasias malignas na infancia nos paises
desenvolvidos. Segundo Chantada (2009), existe evidéncia indireta de que possa ser mais
frequente em algumas areas com paises em desenvolvimento, como América Latina, Africa e
india. Nessas éreas, o retinoblastoma é geralmente o tumor sélido mais frequente observado

em unidades de oncologia pediéatrica.

Estudos que trouxeram o conhecimento da proteina RB1 e de sua importancia para o
ciclo celular, assim como o seu papel na oncogénese, esclarecendo a cerca do mecanismo
envolvido na doenca e a formulacdo de medidas preventivas devido seu carater hereditario
(MALUF, 2013).

A maioria dos retinoblastomas ocorre de forma esporadica, mas a doenca pode ser
transmitida hereditariamente por um modo mendeliano tipico, autossémico dominante de alta
penetrdncia (POLLACK et al, 2006). Sua incidéncia aumentou na ultima década,

provavelmente pela propagacgéo do gene pelos sobreviventes da doenca (BRASIL, 2016).

Os sinais mais frequentes da doenca sdo a leucocoria (“olho de gato”) e estrabismo. A
leucocoria é caracterizada pela auséncia do reflexo vermelho normal, provocada pela presenca
de tumor de dimensédo grande que geralmente causa deslocamento total da retina e manifesta-

se como uma massa atras do cristalino visivel atravées da pupila (LOPES, 2013).

Outros sinais e sintomas que podem ser observados sdo: heterocromia, hemorragia
vitrea, hifema, glaucoma, pseudo-hipopio e exoftalmia. Normalmente indolores, exceto nos
casos em que ha glaucoma. O diagnoéstico precoce ainda é um grande desafio devido a falta
divulgagdo para a populacdo em geral e conhecimento e preparo dos profissionais de saude
sobre o0s sinais da doenca, principalmente nos casos onde ndo ha o conhecimento da doenca
na familia (LOPES, 2013; MALUF, 2013).

A identificacdo da alteracdo do Rb1 no material biologico da crianca mostra que esse
tipo de tumor de origem embrionaria pode ser hereditario e aponta a necessidade de se
direcionar a investigacdo da mutacdo no sangue periférico dos pais bioldgicos. O que
corrobora pra importancia do aconselhamento genético aos parentes consanguineos da crianca
com diagndstico dessa doenca (COUTO, 2014).
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2.4.3 Polipose Adenomatosa Familial

A polipose adenomatosa familial (PAF) é uma condicdo autossémica dominante
caracterizada pelo desenvolvimento precoce de mdltiplos adenomas colorretais. Ela
representa a causa de 1% de todos os casos de cancer. Essa doenca inclui varias manifestacdes
extracol6nicas, como polipos no trato gastrointestinal alto (de 100 ou 1000 de pdlipos
adenomatosos distribuidos ao longo do c6lon, menos adenomas sugerem polipose atenuada ou
defeitos no gene MYH), tumores desmoides, pigmentacdo da retina e outros tumores como
hepatoblastoma e carcinoma de tireoide (POLLACK et al, 2006; BERNARD, 2009).

Os pacientes que ndo forem tratados apresentam risco de quase 100% de desenvolver
carcinoma colorretal e estimativa de dbito na quarta década de vida. A identificagdo do risco

nos primeiros anos de vida € o melhor método de prevencdo (POLLACK et al, 2006).

A incidéncia de PAF é de um caso para cada 6 a 13 mil nascidos vivos. Estima-se que
até um a cada trés ou quatro casos sejam provocados por mutac6es novas (HOFF et al, 2017).

O gene responsavel por essa alteracdo, o PAC, esta localizado no brago longo do
cromossomo 5 (5921). As anormalidades desse gene sdo detectadas por analise molecular de
DNA em amostras de sangue, o que permite a vigilancia regular com endoscopia periodica e
colectomia precoce resultando em uma importante reducdo dos casos de cancer colorretal
(POLLACK et al, 2006). Em um estudo realizado com 233 pacientes menores de 18 anos
submetidos a colonoscopia, no periodo de 2002 a 2012, 12% apresentaram o diagnéstico de
polipose adenomatosa familiar, sendo o principal motivo da indicacdo da colonoscopia o
rastreamento da doenca devido historia familiar da sindrome poliposa (ANDRADE et al,
2015).

2.4.4 Sindrome de Gorlin-Goltz

A Sindrome do Nevo Basocelular também conhecida como Sindrome de Gorlin-Goltz
¢ uma genodermatose rara, de heranca autossdmica dominante, com forte penetrancia e
expressividade extremamente variavel (NEVES, 2010; MARTINS, 2015).

Apresenta-se como uma doenca multissistémica, relatada inicialmente por Jarish e
Whitein em 1894. Ambos descreveram um paciente com maultiplos carcinomas basocelulares,
escoliose e dificuldade de aprendizagem, mas somente em 1960 que Robert J. Gorlin e Robert

W. Goltz definiram a condicdo como uma triade principal de multiplos carcinomas
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basocelulares, tumores odontogénicos ceratocisticos e anomalias esqueléticas. A sindrome de
Gorlin-Goltz é causada por mutacGes patched, um gene humano supressor tumoral que foi
mapeado no cromossoma 9 (g22.3 -g3lbraco longo) cujas mutacbes herdadas estdo
associadas ao desenvolvimento de carcinomas basocelulares (CARDOSO, 2010; MARTINS,
2015).

A literatura evidencia uma prevaléncia variavel, estimada entre um caso em 57 a 160
mil ou ainda, um caso em aproximadamente 256 mil individuos. Achados cientificos revelam
ndo haver predilecdo por sexo e suas caracteristicas clinicas podem surgir entre a primeira e
terceira década de vida, por isso a sua inclusdo dentro das sindromes que podem atingir o
paciente pediatrico (MARTINS, 2015).

A sindrome é caracterizada por uma desordem genética capaz de promover uma serie
de alteragcbes morfofuncionais, como as anomalias: (a) cutaneas: carcinomas basocelulares,
cistos e tumores epidéermicos benignos, ceratoses palmo-plantares, dérmica calcinosis; (b)
dentérias e esqueléticas: multiplos tumores odontogénicos ceratocisticos, prognatismo
mandibular, fendas labiais e palatinas, anomalias das costelas, anomalias vertebrais; (c)
oftalmoldgicas: hipertelorismo, ponte nasal larga, distopia, estrabismo; (d) neuroldgicas:
retardo mental, calcificacdo foice cerebral, hidrocefalia congénita, agenesia do corpo caloso,
meduloblastomas; (e) sexuais: hipogonadismo em homens, tumores ovarianos em mulheres
(MARTINS, 2015).

A confirmacdo de um cancer no paciente pediatrico gera grande desconforto e
questionamentos para familia e quando este diagndstico vem acompanhado da possibilidade
de causa hereditaria, a comunicagdo dessa noticia a familiares sadios em situagdo de risco é
complicada considerando a dinamica familiar e a complexa possibilidade de hereditariedade
(CROTSER e DICKERSON, 2010).


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Crotser%20CB%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=21091619
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Dickerson%20SS%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=21091619
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3. METODOLOGIA
3.1 Tipo de Estudo

Trata-se de uma pesquisa qualitativa, descritiva de carater exploratério. Segundo
Dalfovo (2008), a pesquisa qualitativa ndo € traduzida em nimeros, a qual pretende verificar a
relacdo da realidade com o objeto de estudo, obtendo varias interpretacdes de uma analise
indutiva por parte do pesquisador. A pesquisa qualitativa, por sua vez, descreve a
complexidade de determinado problema, sendo necessario compreender e classificar os
processos dindmicos vividos nos grupos, contribuir no processo de mudanca, possibilitando o

entendimento das mais variadas particularidades dos individuos.

Define-se a pesquisa como descritiva aquela na qual se descreve um fenémeno e
registra a maneira como ele ocorre. H4 uma observacdo, esboco, elucidacdo e classificacdo
por parte dos pesquisadores. O carater exploratério, assim como a pesquisa descritiva, comega
com um fenébmeno de interesse, com o propdsito de proporcionar maior familiaridade ao
problema e torna-lo mais explicito (GIL, 2010).

Para Polit (2004), a pesquisa exploratdria norteia a investigacdo de algum objeto de
estudo que possui poucas informac@es, onde além de descrever e observar esse fenébmeno ha
também uma investigacdo de sua natureza, o0 modo como se manifesta e outros fatores,

inclusive fatores que talvez sejam a sua causa.

3.2 Cenario

O cenério para realizacdo deste estudo foi 0 ambulatério de pediatria localizado no
11° andar do Hospital do Cancer I, localizado na Praca da Cruz Vermelha, centro da cidade do
Rio de Janeiro. Inaugurado em 1999, devido ao crescente aumento da clientela infantil dentro
da instituicdo e a necessidade de se atender as criangas do Servico de Pediatria e de
Hematologia (SOUZA, 2002 citada por COUTO, 2014). Pertencente ao Instituto Nacional de
Cancer José Alencar Gomes da Silva (INCA) em conjunto a outros quatro hospitais: Hospital
do Cancer Il, Hospital do Céncer 111, Hospital do Cancer IV e o Centro de Transplante de
Medula Ossea (CEMO), todos localizados na cidade do Rio de Janeiro.

O INCA ¢ o 6rgéo auxiliar do Ministério da Saude no desenvolvimento e coordenagédo
das acbes integradas para a prevencdo e o controle do céncer no Brasil. Essas acles
compreendem a assisténcia médico-hospitalar, prestada direta e gratuitamente aos pacientes

com cancer como parte dos servicos oferecidos pelo SUS, e a atuacdo em areas estratégicas,
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como prevencdo e deteccdo precoce, formacdo de profissionais especializados,
desenvolvimento da pesquisa e geracdo de informacdo epidemioldgica.

O Instituto coordena varios programas nacionais para o controle do cancer e esta
equipado com o mais moderno insumo publico de diagnéstico por imagem da Ameérica
Latina. O modelo de gestdo participativa e compartilhada foi implementado na instituicéo e

esta em vigor desde 2004.

3.3 Participantes

Para o alcance dos objetivos tracados foram realizadas 16 entrevistas com familiares
das criangas matriculadas no servigo de oncopediatria, sendol3 mades, dois pais e uma irma
com o preenchimento dos seguintes critérios de inclusdo: maiores de 18 anos, com vinculo
direto com a crianca com diagnostico de Neurofibromatose, Polipose Adenomatosa Familiar,

Retinoblastoma e Sindrome de Gorlin-Goltz.

A escolha dos potenciais candidatos a entrevista se deu através da analise prévia aos
prontuarios separados para consultas no ambulatério. Sendo incluidos na amostra prontuarios
de pacientes com mais de seis meses de cadastro na instituicdo e que tenham passado, no

minimo, por uma consulta de aconselhamento genético.

A abordagem aos familiares entrevistados se dava no dia em que compareciam para
consultas na instituicdo cendrio da pesquisa evitando assim o deslocamento e o0 gasto

financeiro para realizacdo apenas da entrevista.

O projeto de pesquisa foi aprovado pelo Comité de Etica do INCA em 28 de julho de
2017 com o nuamero de CAAE 70861417.1.0000.5274 e numero de Parecer 2.191.030
(ANEXO 1).

A coleta de dados se deu no periodo de Agosto a Dezembro de 2017 sendo guiada
através de um formulario de caracterizacdo (APENDICE A) para descricdo social e estrutura
familiar dos participantes identificados pela letra F de familiar seguido do ndmero
correspondente a sequéncia da entrevista: F1, F2, F3 sucessivamente garantindo total
anonimato, complementado com a sinalizacdo da doenca e a idade atual do probando para

melhor compreensdo das falas. Para realizacdo dessa pesquisa foi realizado entrevista com

® Fonte: Site http://www?2.inca.gov.br/wps/wcm/connect/sobreinca/site/oinstituto
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perguntas semi-estruturadas (APENDICE B) gravadas através de um aparelho eletronico,

sendo posteriormente transcritas e analisadas.

Aos familiares que aceitaram participar da pesquisa, foi fornecido o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) (APENDICE C), obedecendo a Resolugdo/CNS
n° 466 que estabelece que toda pesquisa envolvendo seres humanos deverd ocorrer apds a
obtencdo de “consentimento livre e esclarecido do participante da pesquisa e/ou seu
representante legal, inclusive nos casos das pesquisas que, por sua natureza, impliquem

justificadamente, em consentimento a posteriori”.

As entrevistas foram realizadas apenas na presenca das pessoas que 0 entrevistado
acreditava serem necessarias para 0 momento, em consultério individualizado localizado
conforme disponibilidade no ambulatério de pediatria, cenario ja conhecido pelos
entrevistados, sendo fornecido apoio de enfermagem e psicologia do servi¢o de pediatria nos

Cas0S necessarios.

Apos a coleta de dados, as entrevistas gravadas foram transcritas em documento
informatizado e também tabulados em planilha eletronica para confeccdo dos graficos para

realizacdo da analise.

Para andlise dos dados, utilizou-se da tecnica de analise de contetido segundo Bardin
(2011), em que utiliza a partir da linguagem um esquema de categorias e reflexdes acerca da
analise do contetido por conterem um objeto comum, procura conhecer aquilo que esta por

tras do significado das palavras.
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4 ANALISE E DISCUSSAO DOS RESULTADOS
A analise e discussdo de dados foram divididas em dois momentos. Iniciando-se pela

caracterizacdo dos familiares e probandos demonstrada através de graficos e de quadro.
4.1 Caracterizagdo dos familiares entrevistados

Para melhor compreensdo do entendimento e da dindmica familiar dos familiares
entrevistados foi realizado a caracterizagcdo dos familiares entrevistados conforme Quadro 4.
Caracteristicas como grau de parentesco com a crianca, género, idade e escolaridade foram

investigados para melhor compreenséo das falas emergidas durante as entrevistas.

Quadro 4 Caracterizacao dos familiares entrevistados

CARACTERIZAGCAO DOS FAMILIARES ENTREVISTADOS
FAMILIA | PARENTESCO IDADE ESCOLARIDADE
F1 MAE 33 10 A 12 ANOS
F2 MAE 40 6 A 9 ANOS
F3 MAE 48 MENOS DE 5 ANOS
F4 MAE 41 6 A 9 ANOS
F5 MAE 33 10 A 12 ANOS
F6 IRMA 18 10 A 12 ANOS
F7 MAE 43 6 A 9 ANOS
F8 PAI (ADOTIVO) 57 MENOS DE 5 ANOS
F9 MAE 33 10 A 12 ANOS
F10 MAE 42 MAIS DE 12 ANOS
F11 MAE 29 10 A 12 ANOS
F12 PAI 27 10 A 12 ANOS
F13 MAE 48 6 A 9 ANOS
F14 MAE 40 6 A9 ANOS
F15 MAE 28 10 A 12 ANOS
F16 MAE 43 MAIS DE 12 ANOS

Fonte: O autor, 2018.

4.1.2 Género

Dos 16 familiares entrevistados, quatorze eram do género feminino e dois do género

masculino, sendo dois pais, um deles pai adotivo; treze mées e uma irma (Grafico 1).
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Grafico 1 Género dos familiares entrevistados
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Fonte: O autor, 2018.

O numero expressivo de familiares do género feminino se da devido aos cuidados da
crianca ainda serem, na maioria das vezes, de responsabilidade da genitora. E cada vez mais
reconhecido que as mulheres assumem a responsabilidade pela saude de sua familia
(BRUWER, 2013), dado esse confirmado quando se questionou quem € o cuidador principal

do probando, onde apenas um dos familiares entrevistados sinalizou ser o pai.

Corroborando com a afirmativa anterior, o estudo de Santos e Gongalves (2008) traz
que na maioria dos casos é a mde quem assume a rotina das idas ao hospital, internagoes,
cuidados em geral entre outras intercorréncias. O pai, quando presente, sente mais dificuldade
em lidar com a situacdo, preferindo nao interferir no tratamento, ou ausentar-se quando a
crianca parece grave. Sendo a mde, por ser a pessoa mais proxima, a mais envolvida nos

cuidados com o praprio filho.

4.1.3 ldade

Gréfico 2 Idade dos familiares entrevistados
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Fonte: O autor, 2018.
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Com relacdo a idade, houve uma variacdo de quase quarenta anos entre o familiar
entrevistado mais jovem e o mais velho, sendo 18 e 57 anos respectivamente. Observa-se que
a maioria esta na faixa etaria reprodutiva o que sinaliza a importancia da comunicagédo para
reproducdes futuras (GALLO, KNAFL e ANGST, 2009).

4.1.4 Escolaridade

Durante as entrevistas, 0 questionamento sobre escolaridade foi realizado conforme
apéndice A, porém conforme descrito no sitio do IBGE (2015)* a escolaridade deve ser
apresentada em anos escolares concluidos, ou seja, a cada ano escolar concluido,

independente do nimero de repetigdes ou pausas entre uma ano e outro.

Grafico 3 Escolaridade dos familiares entrevistados
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Fonte: O autor, 2018.

O grau de escolaridade também foi amplamente variado, prevalecendo 41% com 10 a
12 anos de estudos, sequido de 23% com menos de 5 anos. Segundo dados do IBGE (2015)*,
30,7% da populacdo acima de 25 anos possui de 11 a 14 anos de estudos, o0 equivalente ao
ensino médio completo e, pelo menos, dois anos concluidos com aprovagdo no ensino

superior.

GALLO, KNAFL, ANGST (2009) trazem em seu estudo a dificuldade de relacionar
0s anos de estudos com a associacdo a compreensdo da condicdo genética, porém cita que
encontraram dificuldades na compreensdo de conceitos genéticos complexos entre pessoas

com niveis mais baixos de educacdo, o que pode gerar obstdculos em transmitir tais

* Fonte: Sites https://brasilemsintese.ibge.gov.br/educacao/anos-de-estudo.htm e
https://wwz2.ibge.gov.br/home/estatistica/populacao/mapa_mercado_trabalho/notastecnicas.shtm


https://brasilemsintese.ibge.gov.br/educacao/anos-de-estudo.htm
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informacgbes devido a possivel dificuldade na compreensdo da doenca do probando e sua

gravidade.

4.2 Caracterizagao dos Probandos

A caracterizacdo dos probandos foi tracada a partir de dados coletados em prontuario e

relatos das entrevistas conforme demonstrado no Quadro 5.

Quadro 5 Caracterizacao dos Probandos

CARACTERIZACAO DOS PROBANDOS
FAMILIA DIAGNOSTICO IRMAOS IDADE CASOS NA FAMILIA
AO DIAGNOSTICO ATUAL
F1 NF NAO 5 ANOS 8 ANOS MAE, TIO E AVO
F2 RB DOIS MAIS VELHOS E UM MAIS NOVO 2 ANOS 10 ANOS CANCER
PAIS
F3 NF DOIS IRMAOS MAIS VELHOS 7 ANOS 9 ANOS CONSANGUINEQS/SEM
CASOS NA FAMILIA
F4 SIND. GORLIN-GOLTZ UM IRMAO MAIS NOVO 11 ANOS 13 ANOS PAI E BISAVO
F5 RB Bilateral NAO 2 ANOS 9 ANOS AUSENTES
F6 NF UM MAIS VELHO E UM MAIS NOVO 3 MESES 16 ANOS AUSENTES
F7 NF UM IRMAO MAIS VELHO 4 ANOS 10 ANOS AUSENTES
F8 RB DOIS IRMAOS MAIS VELKOS 1 ANO E 3 MESES 5 ANOS AUSENTES
F9 RB Bilateral GEMELAR E UM IRMAQ MAIS VELHO 1 ANO E 2 MESES 4 ANOS VARIOS CASOS DE CANCER
F10 RB NAO 4 MESES 10 MESES CASOS DE CANCER
F11 RB Bilateral UM IRMAO E UM MEIO IRMAO MAIS NOVOS 7 MESES 9 ANOS AUSENTES
F12 RB Bilateral NAO 3 MESES 1 ANO CASOS DE CANCER
F13 NF NAO 3 ANOS 17 ANOS MAE
UM IRMAO MAIS VELHO E DOIS MEIO IRMAOS MAE E DOIS IRMAQS MAIS
£ NF MAIS NOVOS 20.MESES I9ANOS | Novos/cASOS DE CANCER
F15 RB Bilateral UM IRMAO MAIS NOVO 9 MESES 8 ANOS CASOS DE CANCER
F16 PAF UM MEIO IRMAQ MAIS NOVO 12 ANOS 19 ANOS PAI

Fonte: O autor, 2018.

No Gréfico 4 relatamos a distribuicdo dos probandos conforme diagnostico e género.

Grafico 4 Caracterizagdo da doenca e género dos probandos
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Fonte: O autor, 2018.
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Dos 16 familiares entrevistados, em cinco havia casos de outros familiares afetados,
além do probando. Na familia F1 com quatro casos de neurofibromatose, sendo o probando, a
méae, um tio e o avb materno ja falecido. Na familia F4 com trés casos de Sindrome de Gorlin-
Goltz, o probando, o pai e o bisavd paterno. Na familia F13, além do probando, o familiar
entrevistado também tinha neurofibromatose, assim como na familia F14 também acometida
pela neurofibromatose, apresentava o familiar entrevistado e os dois meio irméos do probando
com a doenca. Na familia F16, o probando ndo tinha conhecimento da familia paterna
biol6gica, mas o familiar entrevistado tinha conhecimento da histéria da doenca na familia

paterna, inclusive informando o dbito do progenitor do probando em decorréncia da doenca.

Nas demais familias, ndo havia outras manifestacGes da patologia do probando.
Destacam-se as familias F2, F9, F10, F12 e F15 pelos relatos de casos de canceres ocorridos
na familia que podem nos propiciar o raciocinio de alteracdes genéticas com predisposi¢édo ao
cancer nessas familias (BRASIL, 2009c).

O diagndstico prevalente foi o retinoblastoma com 8 casos entre os familiares

entrevistados.

Das familias com diagndstico de retinoblastoma, em quatro familias o probando era

filho Unico. Em trés familias o probando era o primogénito e gemelar em uma familia.

Na familia F11 o probando era o filho mais velho com um irm&o consanguineo que ja
havia passado pelos cinco anos de controle, e um meio irméo, lactente, que até o0 momento da
entrevista encontrava-se em rotina de controle do retinoblastoma. Segundo Kanski (2008), a
rotina follow up para familiares de retinoblastoma recomenda-se o exame de oftalmoscopia e

acompanhamento genético.

Na familia F8, apesar do probando ser adotado, o familiar entrevistado tinha
informacdes sobre a familia bioldgica do mesmo, sendo ele o filho mais jovem dentre trés
irmaos, no qual os irmaos mais velhos ndo tinham a doenca. Porém, a familia bioldgica ndo
mantinha contato com a familia adotiva, nem fazia quest&o de entender a doenca do filho, mas

relataram que os dois filhos mais velhos eram saudaveis.

Na familia F9, o probando é gemelar, e o outro irmao gémeo foi avaliado conforme

recomendacdo do ambulatério de aconselhamento genético, e ndo havia sido identificada
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alteracdo no exame de oftalmoscopia. Além dos gémeos, a familia F9 tem uma filha mais

velha que também fez acompanhamento e ndo foi identificada alteracéo.

Na familia F15, o probando tem uma irma que também estava em acompanhamento. O
familiar entrevistado relatou bastante preocupacdo quando descobriu a gravidez, pois ja havia
o diagnostico confirmado de retinoblastoma do primogénito e o conhecimento do risco da

gestacao atual também ter retinoblastoma.

Ainda com relacdo ao retinoblastoma, destacamos as familias F5, F9, F11, F12 e F15
devido ao diagndstico de retinoblastoma bilateral, caracteristica essa que permite a hipotese
diagndstica de hereditariedade sendo um dos pais portadores da mutacdo da proteina Rbl,
porém ainda ndo confirmado devido a auséncia do resulta de biologia molecular (POLLACK
et al, 2006).

Assim como a idade dos participantes, a idade dos probandos também foi bem variada,

sendo 10 meses 0 mais jovem e 19 anos a idade atual do probando mais velho (Grafico 5).

A idade de descoberta do diagnostico prevaleceu entre lactentes e idade pré-escolar,
havendo apenas dois diagndsticos na fase pré-adolescente. A predominancia do
retinoblastoma no diagndstico dos probandos fez com que a faixa etaria de diagnostico
corresponde-se a faixa etaria de diagnostico da doenca, onde a taxa de incidéncia esta em
criancas de 0 a 4 anos (MELARAGNO; CAMARGO, 2013).

Gréfico 5 Idade ao diagnostico e idade atual

M Lactente (0 a 2)

M Pré-escolar (2 a 4)

Escolar (5 a 10)

M Pré-adolescente (11 a 14)

H Adolescente (15 a 19)

Idade ao diagndstico Idade atual

Fonte: O autor, 2018.
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5. ANALISE E DISCUSSAO DOS RESULTADOS DAS ENTREVISTAS

Através da andlise das entrevistas emergiram trés categorias e suas subcategorias,
conforme descrito no Quadro 6:

Quadro 6 Categorias e subcategorias

CATEGORIAS SUBCATEGORIAS

Conhecimento de informacdes dos familiares
sobre a hereditariedade e o cincer

e

O (des) conhecimento dos familiares sobre a
O conhecimento da doenca oncoldgica doenca na crianca

com possibilidade de hereditariedade
familiar Conhecendo a doenga oncoldgica com aspectos

de doenca hereditaria na crianca

(O (des) conhecimento da doenga hereditaria na
familia

Comunicagio para crianga

A importancia da comunicagdo intrafamiliar

Comunicagio

A dificuldade da comunicagdo intrafamiliar

A communicagdo na comunidade
A familia que desenvolve estratégias diante ao
O convivio com a doenga de possibilidade diagnostico e da situagae do probando

hereditaria Facilidades e Dificuldades da doenga de
possibilidade hereditaria

5.1 O conhecimento da doenca oncoldgica com possibilidade de hereditariedade

familiar

Este capitulo aborda o conhecimento que as familias tém sobre o adoecimento da
crianca relacionado a hereditariedade, descrevendo o entendimento dos familiares sobre a

doenca oncoldgica e a hereditariedade:

5.1.1 Conhecimento de informacdes dos familiares sobre a hereditariedade e o

cancer

Este tdpico aborda as questbes relacionadas a aspectos familiares sobre casos de
cancer na familia e a constatacdo da doenca oncoldgica. Quanto a constatacdo da doenca
hereditaria, a familia busca informac@es e entendimento acerca da transmissao genética, como

pode ser evidenciado nos depoimentos:
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“Entdo, eu ndo entendo exatamente. Eu cuido, faco tudo que tem que ser feito, mas
entender como é, eu ndo entendi muito bem. [...] Eu ja ouvi falar em doengas
hereditdrias, mas ndo especializadas assim no cdncer.” (F2 — RB — 10 anos)

“[...] que ¢é da genética minha e do meu esposo, como a gente é primo e veio de
nascenga, né?! [...] quando um tem pode “passar” para os outros.” (F3 — NF — 9
anos)

“Olha, sempre explicaram, mas eu nunca entendi de onde ela vinha e como que
acontecia. [...] Explicaram, sé que assim, nunca entrou muito bem, ndo. Mas eu
achei que ja era como se fosse ja uma genética, né! Eu achei que ja era parte da
genética.” (F9 — RB bilateral — 4 anos)

“O dela (retinoblastoma) por ser bilateral, pelo que explicaram é algo genético. So
que assim, eu ja fiz os exames e gracas a Deus nunca detectaram nada.” (F 11 — RB
bilateral — 9anos)

“E genético, ndo € isso? Que é do sangue, é isso? E talvez, ndo era para ter tido
(filho), mas eu ndo sabia, (apontando para os inimeros neurofibromas). Porque eu
tenho bastante. Ja a minha filha tem a manchinha café com leite que falam. Mas eu
ndo sabia de nada.” (F 13 — NF — 17 anos)

Através dos relatos acima, os familiares entrevistados apresentam certo conhecimento
sobre o aspecto genético da doenca da crianca, além disso, alguns familiares conseguem
identificar outros casos no ambito familiar e sinais e sintomas no proprio corpo, cOmo nos
casos de neurofibromatose.

Ao mesmo tempo, os familiares entrevistados relataram que nunca tinham ouvido falar
dos sinais e sintomas do diagndstico de cancer infantil, patologia descrita como rara no meio
oncoldgico. Alguns familiares conseguem relacionar a doenca hereditaria e a predisposicéo
em desenvolver o cancer.

O entendimento detalhado da patologia e a possibilidade da transmissdo genética
ainda sdo conhecimentos muito complexos para os familiares e de dificil entendimento
(GALLO, KNAFL, ANGST, 2009).

5.1.2 O (des) conhecimento dos familiares sobre a doenca na crianca

Os familiares relatam o desconhecimento e a dificuldade de diagnostico da doenga na
crianca, descrevendo a dificuldade de investigacdo e confirmacao do diagndstico:

“E eu vim achando que foi um descolamento de retina que os médicos & fora
falaram.” (F2 — RB — 10 anos)

“Ela tem Neurofibromatose, que causa uns tumores e causa cincer. Aparecem umas
manchinhas marrons, foi através dela que o médico descobriu que ela tinha esse
problema.” (F3 — NF — 9 anos)

“Olha, eu sei que é neurofibromatose, que é o mdximo que eu sei. Agora o resto,
ndo. [...] Que antes eles achavam que era caxumba.” (F6 — NF — 16 anos)
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“[...] essa doenca que d& tumorzinhos, né, pelo corpo. S6 que ele tem a mancha café
com leite, s6. Tumor é sé na cabega mesmo. Eu acho que é dessa doenca. Tumor no
tronco cerebral.... e o tumor dele ndo tinha como operar.” (F7 — NF — 10 anos)

“Porque quando a gente descobriu, falaram que era catarata.” (F9 — RB bilateral —
4 anos)

Através dos relatos identifica-se que os profissionais de saude tém dificuldades em
reconhecer o cancer ou outras doencas hereditarias, relacionando a patologias comuns da
infancia como caxumba e catarata, ocasionando dificuldade de diagndstico e, muitas vezes,

agravamento do quadro.

A demora na procura de cuidados médicos pode ser consequéncia da precariedade dos
servicos de salde, falta de percepcdo tanto do leigo como da classe médica e até mesmo
barreiras religiosas. O diagnéstico do cancer depende do esfor¢o do paciente e de sua familia
em procurar o servico médico no inicio dos sintomas e da perspicacia e sabedoria do médico
em considerar a possibilidade de cancer, estabelecendo o pronto diagnostico e adequado
encaminhamento. Os sinais e sintomas sdo muito inespecificos, confundindo-se com
moléstias frequentes da infancia (GRABOIS, 2013; BRASIL, 2016).

Destacam-se também relatos que muitos profissionais ignoram os questionamentos
dos pais:

“[...] porque quando eu levei ele na dermatologista, ela disse, acho que ¢é, acima de

oito manchinhas que é a neurofibromatose. Se tiver menos, ndao chega ser.” (F7 —
NF — 10 anos)

“Al, eu até falei com a pediatra na época (dos primeiros sintomas), s6 que ela falou
que era coisa da minha cabega [...] que ndo tinha nada, ndo.” (F15 — RB bilateral —
8 anos)

No relato de dois familiares entrevistados, as observacdes sobre a altera¢do no corpo
da crianca ndo foram valorizadas pelos profissionais de saude, contribuindo para o atraso no

diagnostico e a inseguranca sobre as decisfes no cuidado com a saude.

De acordo com o estudo de Lima (2012), o sofrimento comega antes mesmo das
familias conhecerem o diagnoéstico, pois muitas delas tiveram que percorrer por diversos
servicos médicos para confirmarem suas suspeitas de que seus filhos estavam com alguma

doenca grave, destacando o erro medico e o descaso dos primeiros diagnésticos.
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5.1.3 Conhecendo a doenca oncoldgica com aspectos de doenca hereditaria na

crianga

A partir do momento que houve o diagnostico da doenca, os familiares entrevistados
relatam como entendem e, em alguns casos, como foi confirmado o diagndstico:

“[...] porque é uma doenca que € cronica e ela vai ter por toda vida. ” (F3 — NF -9
anos)

“No caso dela, é s6 a boca e até agora ndo tem nada na pele. Ela da cisto (na
boca), que quando aparecem eles (equipe médica) tiram.” (F4 — Sindrome de
Gorlin-Goltz — 13 anos)

“Retinoblastoma? Foi um cdncer, né. [...] Segundo os médicos, ele ja nasceu com
essa doenca, que é genética. Mas um genético que a gente ndo entende muito bem
porque nédo foi passado nem por mim nem pelo pai pelos exames que a gente fez
aqui (no INCA) [...]Na hora deu alguma falha no DNA que ai, pro filho dele (do
probando) é que vai ter consequéncias ou ndo, quando for pai.” (F5 — RB bilateral
—9anos)

“O que é o retinoblastoma? E um tipo de cincer na retina do olho, maligno. E isso
que eu entendo. [...] dava aquele reflexo, tipo olho de gato no olho dela.” (F15 —
RB bilateral — 8 anos)

“O que eu entendo da polipose é que sdo varios, como se fossem bolsinhas, que ela
tem em todo o trato gastrointestinal dela. Milhares, incontaveis. [...] tem alguns que
estavam na fase de adenomas e eles podem vir a ser cancer, né, adenocarcinoma.”
(F16 — PAF — 19 anos)

No relato dos familiares, apesar de relatarem ndo conhecer ou conhecer pouco da
doenga, identificou-se que conseguem relatar detalhes de maneira clara e objetiva, tanto da
doenca oncoldgica como da transmissdo genética hereditéria.

Malta (2009) traz em seu estudo que muitos cuidadores reclamaram a respeito da falta
de didlogo existente entre eles e os médicos, o que pode ser o fator dificultador para real
compreensdo da doenca da crianca pelos familiares. No mesmo estudo, a autora relata, em
alguns casos ha a existéncia do dialogo entre profissionais de salde e familiares, porém,
aparentemente, ndo alcanca o seu objetivo que seria 0 entendimento desses familiares sobre a

doenca da crianca.

5.1.4 O (des) conhecimento da doenca hereditaria na familia

Excetuando os familiares entrevistados com casos de retinoblastoma, tanto 0s
familiares dos probandos com neurofibromatose, polipose adenomatosa familiar e Sindrome

de Gorlin-Goltz relatam os casos da doenca da crianga em outros familiares:
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“Meu pai era cheio (dos carocinhos), ele ja faleceu. Cheio de carocinho da cabeca
aos pés. Os carocinhos ninguém mais tinha, as manchas (café com leite) eu e 0 meu
irmdo, e agora a minha filha (temos).” (F1 — NF — 8 anos)

“E a familia do pai tem essa doenca (cancer). Tias dele, os parentes dele 14 que tem
(cancer), ndo do retino. Ndo que eu saiba. Que eu sei mais é do cancer disso,
cancer daquilo.” (F2 — RB — 10 anos)

“Isso ai (a Sindrome de Gorlin-Goltz) eu ja sei que é da genética dele (pai do
probando), que passa de um pro outro. Que pode ter sido o avd dele que tinha. [...]
e ele (pai do probando) que tem.” (F4 - Sindrome de Gorlin-Goltz — 13 anos)

“So que cdancer ld na minha casa ndo era uma coisa surpresa, porque lda tém varios
ja que morreram com cancer, com cancer de mama. Uma tia minha, duas primas.
[...] Nunca ninguém teve (céncer) de vista. Nem na minha familia, nem na do meu
marido.” (F9 — RB bilateral — 4 anos)

“Eu sei que pode ser hereditdrio, mais no caso de familiar, porque minha mde teve
(cancer), minha mae faleceu com leucemia, meu avd tem leucemia. [...] Mas néo
temos nenhum outro caso (de retino) na familia.” (F12 — RB bilateral — 1 ano)

“T6 fazendo o acompanhamento com ela (filha mais nova) porque tem 50% de
chance. Na familia nunca teve retinoblastoma, ndo. Mas tem cancer. O pai do meu
marido tinha cancer de préstata. A mde do meu marido (avd) ja deu céncer de
pele.” (F15 — RB bilateral — 8 anos)

“Entdo, a mae dele (do pai biologico) teve e se tratava aqui (no INCA) também. [...]
Ele (o pai bioldgico) tinha muitos carogos pelo corpo, muitos. De vez em quando ele
tirava e ficava cicatriz. Mas muitos mesmo e grandes, sabe. Ela (o probando) tem,
mas sao assim uns que sdo assim pequenininhos.” (F16 — PAF — 19 anos)

Os relatos evidenciam o conhecimento dos familiares sobre a existéncia de outros
casos de cancer na familia. Nos relatos foram identificados casos de neurofibromatose, da
sindrome de Gorlin-Goltz e da polipose adenomatosa familial. Porém, nos casos de
retinoblastoma, o probando foi relatado como o primeiro caso da doenca na familia.

Em todos os casos atendidos a importancia de se conhecer a historia familiar, auxilia
na identificacdo de outros casos, além do controle da saude dos seus membros. Para 0s casos
de retinoblastoma, que ndo foram identificados outros casos na histéria familiar, pode-se
considerar casos “de novo” possivelmente a mutagao se iniciou com o probando, ou seja, sem
a presenca de historia familiar, mas com risco de transmitir o gene mutado para futuras
geracOes (BRASIL, 2009c).

Ja outros familiares relataram tanto a inexisténcia de casos de cancer na historia

familiar como da doenca de possibilidade hereditaria:
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“A gente acha que foi passado pelo pai ou pela mde, né?! Quando fala de genética.
Dai pelos exames a gente viu que ndo foi passado nem por mim, nem por ele.” (F5 -
RB bilateral — 9 anos)

“Al pediram pra gente vir aqui (ao INCA). A gente fez exame na genética, so que ndo
achou nada.” (F6 — NF — 16 anos)

“Assim, essa doenc¢a ninguém tem mais na familia. Nem cdncer, ele foi o primeiro.”
(F7 — NF — 10 anos)

“O menino e a outra menina (dos pais biologicos) nem a mde, nem o pai, ndo tiveram
(cdncer).” (F8 — RB — 5 anos)

Através dos relatos, ndo foi identificado outros casos de céancer na familia como
também na investigacdo molecular. Pode-se pontuar que nem sempre se identifica a mutagéo
do gene, apesar dos sintomas clinicos indicarem a sua existéncia. Pode-se supor a limitacdo
das técnicas de investigacdo ou algum elemento que ainda ndo foi identificado pela

investigacdo molecular.

A identificacdo de individuos em risco para cancer hereditario é importante por varias
razdes. Primeiro, porque individuos afetados apresentam risco cumulativo vital, muito
superior ao da populagédo, para o desenvolvimento de outros tumores primarios. Segundo,
porque os familiares de um individuo afetado podem estar em risco, ja que a maioria dessas
doencas genéticas segue um padrdo de heranca autossdmica dominante. Assim, 50% dos
irmaos e 50% dos filhos de um afetado podem ser portadores da mesma mutacdo. Terceiro,
porque medidas de rastreamento intensivo mostram-se eficazes em permitir diagnosticos mais
precoces. Quarto, a identificacdo de portadores permite delinear estratégias para reducdo de
risco, quimioprevencdo e cirurgias profilaticas (BRASIL, 2009c).

5.2 A Comunicacao

A comunicacdo é uma atividade humana bésica, uma condicdo da vida humana e da
ordem social. E o elemento basico da vida social a partir da qual se constituem e legitimam as
relacBes sociais, 0 saber disponivel nas interacfes e o0 processo de socializacdo que gera as
identidades individuais. E a partir da estrutura familiar, crencas, conhecimento e habilidades
individuais que a maneira como a comunicacdo sera tracada (TRAIBER e LAGO, 2012;
PEREIRA, FORTES e MENDES, 2013).

5.2.1 Comunicacao da familia com a crianca
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Este topico aborda a comunicacdo da doenga para crianca através de formas
especificas e individualizadas de informar a patologia, levando-se em conta a idade que o

probando se encontra.

A familia desenvolve autonomia de difundir as informacdes sobre a doenca oncoldgica
com possibilidades de ser hereditéaria para a crianca de acordo com critérios préprios. Essa
comunicagédo depende muito da idade que o probando se encontra atualmente ou no momento
do diagndstico. Algumas criancas demonstram naturalidade diante da doenca:

“Ela fala que teve cancer, mas de uma forma natural como se fosse um tombo que
ela levou e foi curado. Ela ndo vai a fundo nisso ndo. Eu falei que era um
machucadinho na cabegca que teria que fazer quimioterapia. Ela levou a

guimioterapia de letra, de boa. Gostava, gosta de vir ‘pro’ INCA. Gostava de furar
0 cateter, ‘¢ meu amiguinho’.” (F1 - F1 — NF — 8 anos)

“Eu tive que tentar explicar de um jeito que ele conseguisse entender. Ele encara
até bem. Agora ele t4 crescendo um pouquinho [...] comecando a entender que o
mundo enxerga e ele ndo.” (F5 - RB bilateral — 9 anos)

“Ela entende jd, sim. Ela entende. Para ela é normal [...] ela lida de boa.” (F13 —
NF — 17 anos)

“Eu falei que ela teve retinoblastoma mesmo. O pai dela ja falou com ela que ela
tinha uma infeccdo no olho. E ela: - Mas nio é retinoblastoma? - E, é um tipo de
tumor na retina do olho. - Ah, ta. Por isso que tem que ficar pingando colirio e t4
indo no Rio? - £ por isso.” (F15 — RB bilateral — 8 anos)

Através dos relatos identifica-se que dependendo do familiar, este relata informacdes
claras e verdadeiras, por outro lado percebe-se uma diminuicdo da complexidade das
informacbes e até mesmo o direcionamento das informacBes somente para as alteracGes

relacionadas aos aspectos fisicos da crianca (MENDES et al, 2017).

Para criancas na idade pre-escolar em diante, os familiares entrevistados relataram que
tentam comunicar de acordo com a curiosidade e 0s questionamentos da crianca. E, assim
como ha relatos de criancas apresentam naturalidade para lidar com a doenca, também foi
relatado que algumas criangas ou néo entendem as informacdes ou preferem n&o falar sobre o
assunto:

“Ele pergunta, eu falo e ele ndo entende. [...] Eu ndo sei o que passa exatamente na
cabeca dele, mas é como se ele ndo se aceitasse muito bem. [...] E ele me pede, para

‘mim’ levar ele nessa igreja para ele receber o milagre de voltar a enxergar. [...]
Mas ele sabe o que ele teve, é o tumor, retinoblastoma.” (F2 — RB — 10 anos)

“Ela é muito esperta. Ela observa tudo que acontece. Mas ela ndo me pergunta,
ndo. Ela observa as coisas [...] mas é muito dificil ela abrir a boca para falar. Tem
dificuldade ou ela ndo quer falar. Eu sinto isso nela, que tem um bloqueio que ela
nao quer falar.” (F3 — NF — 9 anos)
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“E ele ndo gosta de falar sobre o assunto.” (F14 - NF — 19 anos)

“Assim o que exatamente que ela tem? Porque ela tem? Esse questionamento ela
nunca me falou ndo. [...] O que eu acho que ela, assim, associou: que se a vé dela
faleceu de céncer, pode ser em fungdo disso (que ela também pode ter céncer),
entendeu. Entdo ela ndo fez muito questionamento nesse sentido.” (F16 — PAF — 19
anos)

O diagnostico de cancer na infancia pode acarretar dificuldades de comunicacéo entre
pais, profissionais de salde e criancas durante o tratamento dessa patologia. Muitas vezes, 0s

pais ndo esclarecem para os filhos a patologia que os acomete.

A familia estabelece uma relacdo de protecdo na tentativa de poupar a crianga de todo
tipo de sofrimento provocado pelo tratamento e pela propria evolucdo da enfermidade, o que,
muitas vezes, ndo contempla a verdade sobre a doenca, seu tratamento e progndstico. Além
dessas omissfes, ocorrer a presenca de contedo enganoso, comumente conhecido como
“mentira piedosa” (GEOVANNI e BRAZ, 2013; CARVALHO e outros, 2014.)

Por outro lado, para alguns familiares, principalmente no caso de crianc¢as na idade de
lactentes, identifica-se um planejamento dos familiares sobre as formas de informar aspectos
importantes da doenga:

“Eu estava falando isso com meu esposo, que seria mais quando ele tivesse mais
adolescente, assim, que a gente vai ter que comegar a conversar... a gente vai ter

que se preparar ao longo do tempo para ir explicando para ele.” (F9 - RB bilateral
— 4 anos)

“Mas dentro do possivel a gente vai ser o mais claro, explicar de forma que ele (0
probando) venha entender e que n&o venha ficar chateado, sendo uma pessoa, um
adulto com ressentimentos ou com qualquer outro tipo de problema. Falando assim:
“-Ah, eu sou inferior ao outro por causa que eu tenho isso (o retino).’ Ndo, de jeito
nenhum” (F12 — RB bilateral — 1 ano)

Através dos relatos percebe-se uma discusséo intrafamiliar sobre 0 momento certo de

se informar as questdes de salde e doenca para a crianca.

Para Menezes et al. (2007), esse planejamento familiar de como comunicar a doenca
para crianca quando ela puder compreender é de grande importancia, j que a crianga com
cancer, mesmo a de menor idade, sente necessidade de saber o que estd acontecendo consigo.
De algum modo, ela percebe que seus pais estdo angustiados e que algo grave e
aparentemente sem controle ocorre em seu corpo. A crianga sempre acaba sabendo o que tem,

mesmo quando a familia se esforca no sentido de protegé-la para ocultar-lhe o diagnostico.
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5.2.2 A importéncia da comunicacdo intrafamiliar

A importancia da comunicacdo é observada na intencdo de melhorar o cuidado, além
da busca de conhecimento adicional para compreensdo da doenga:
“Ah, eu converso. Até demais. Fica todo mundo apavorado... uns ficam apavorados.

[...] A minha irma entdo, ela Ié. Ela vem mostra que tem que ficar de olho nos olhos
dela, na boca, nos pés, nas maos.” (F4 - Sindrome de Gorlin-Goltz — 13 anos)

“Conversei. A gente ficou preocupado. [...JAi quando a gente veio pra fazer a
investigacéo para no caso de ter outro filho. Af eu fiquei bem preocupada dele... sei 14
fosse passado por ele (o pai), ele ficar meio triste.” (F5 - RB bilateral — 9 anos)

“A gente sempre conversa. Eu pe¢o pra minha mde me explicar porque de vez em
quando eu veio (ao hospital) por ela quando ela esta muito ocupada [...] ela me fala
gue € uma doenca muito séria. Ai me explica como sdo os cuidados. Como € que deve
se lidar com ele.” (F6 — NF — 16 anos)

“As vezes, é que a gente toca no assunto. Eu fico olhando para ver se sai mais
manchinhas para ver se td controlado. As vezes a gente conversa...” (F7 — NF — 10
anos)

“A gente conversa. Pede para o meu irmdo planejar se for ter outro filho fazer um
exame assim que nascer [..] fazer um exame para saber se pode ter (o0
retinoblastoma).” (F12 — RB bilateral — 1 ano)

Além da busca pela melhora do cuidado com a crianca, fatores como o planejamento
de outros filhos e a preocupacdo com os sentimentos dos familiares também sdo relatados

como incentivo para realizagcdo da comunicacéo intrafamiliar.

Os familiares buscam outras fontes para aprimorar as informagdes sobre a doenca
além das informac@es provenientes dos profissionais de satde, também apresentam disposicédo
em compartilhar informacdes, e ndo hesitam em contar aos outros, na expectativa em difundir
0 conhecimento sobre a doenca e a condigdo genética do probando (GALLO, KNAFL e
ANGST, 2009).

5.2.3 A dificuldade da comunicacéo intrafamiliar

A dificuldade de comunicacdo sobre uma tematica muito complexa e com muitas

particularidades esteve bastante presente entre os familiares entrevistados:

“Ainda ndo conversamos sobre a doenca ser passada de pai pra filho, sei ld,

dificuldade da gente sentar e falar sobre essas coisas.” (F2 — RB — 10 anos)

“Eu converso, mas é bem dificil. E meio complicado falar sobre isso. Eu tenho
muita dificuldade. [...] Que essa doenca genética (a neurofibromatose) ela passa,
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transmite de um pra outro, no sangue, porque somos parentes um do outro.” (F3 —
NF — 9 anos)

“Mas tem hora que a gente ndo gosta de conversar muito sobre isso, ndo. A gente
ndo gosta muito de tocar nesse assunto, ndo. E uma coisa que mexe muito com a
gente (emocionado).” (F8 — RB — 5 anos)

“FEu também escondi muito, porque eu pensei que eu ndo conseguiria tratar ele.[...]
Acho que eu segurei um més, sem contar pra ninguém.[...] Ai quando tava perto
dele operar e a gente ndo tinha como... Ai eu peguei e falei: tentei explicar ao
maximo para ndo prejudicar porque, infelizmente, é uma coisa que pega a familia
toda. Mas eu expliquei, eu sempre tentava explicar [...]JEu expliquei para todo
mundo, para as pessoas...” (F9 - RB bilateral — 4 anos)

“Meu marido, ele ndo gosta de conversar. [...] Tenho muito contato (com o irmdo)
[...] (Mas) N&o, a gente ndo conversa (sobre a doenga). Ta errado, né?!” (F13 — NF
— 17 anos)

“Sim, conversamos, sim. Ninguém ‘deu muita ideia, ndo’. Ninguém teve interesse
em procurar saber. Eu falei que precisava. Nasceu um menino (sobrinho) agora ha
pouco tempo, e eu falei que precisaria de acompanhamento.” (F15 — RB bilateral —
8 anos)

Alguns familiares ressaltam a dificuldade em se abordar sobre o cancer como uma
doenca de aspecto hereditario, que envolve toda a familia, suas particularidades, segredos e
medos. Nestes casos especificos, cabe destacar a importancia a equipe multiprofissional
auxiliando a familia sobre a melhor forma de difundir as informacGes sobre hereditariedade e

aspectos relevantes sobre os cuidados com a saude da familia.

A transversalidade é o elo entre profissionais e clientes, configura-se em uma peca-
chave que contribui, diretamente, para 0 desempenho da comunicacao intrafamiliar (BROCA
e FERREIRA, 2012).

As reacdes individuais a uma noticia sdo dependentes de uma série de fatores como
personalidade, crencas religiosas, suporte de outros familiares e amigos, experiéncias prévias,
expectativas, contexto cultural e a forma como essa noticia foi transmitida. Membros da
mesma familia terdo reacfes bastante diferentes em relacdo a mesma noticia. Entender e
respeitar o funcionamento de cada familia permite que exista uma comunicagdo mais eficaz e
maior facilidade na formacao do vinculo (TRAIBER e LAGO, 2012).

5.2.4 A comunicagdo na comunidade

Essa subcategoria emergiu devido aos relatos de preocupacdo dos familiares
entrevistados com os locais de vivéncia do probando e a falta de divulgacdo e conhecimento

de outras pessoas sobre a doenga:
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“A primeira vez na aula eu tive que ir la, conversar explicar, pedir para por ele na
frente, porque ele sd tem uma vista, para ndo cansar. E ai, elas (as professoras)
foram se adaptando. Ai, no ano seguinte era outra professora, eu fui 14, falei a mesma
coisa. Ai uma vai passando para outra.” (F2 — RB — 10 anos)

“Fora que na escola, a direcdo, porque eles também ndo entendem. Entdo eles ficam
com uma dé dela danada. Ela ndo pode ter uma dor de barriga que ele me liga para
ir buscar ela. [...] Al eu fui e falei com ele (o diretor): ‘- S6 me manda buscar ela se
ela tiver febre! 40°C!".” (F4 - Sindrome de Gorlin-Goltz — 13 anos)

“Eu sei que na época que eu vim (ao INCA) falaram que era uma coisa rara, que
acontecia em poucas criangas nessa faixa de idade. Eu desconhecia o cancer nos
olhos.” (F9 - RB bilateral — 4 anos)

“E ninguém conhece né? As vezes, vocé chega num médico, sei ld, de posto, e ele ndo
sabe o que é uma neurofibromatose.” ( F14 - NF — 19 anos)

As familias contam com o apoio da comunidade para observar a crianca e muitas
vezes informam sobre a patologia até mesmo para outros profissionais de salde, uma

comunicacdo importante na comunidade.

A necessidade de comunicar os pontos chaves da doenca do probando e até mesmo o
relato da falta da divulgacdo, traz a necessidade dos familiares de criancas acometidas por
doencas de possibilidade genética divulgarem as informacdes detalhadas da doenca, nédo
apenas aos seus familiares, mas também aos demais componentes do ciclo social como
amigos, vizinhos, colegas de trabalho e na escola que seus filhos frequentam. Visando,
novamente, a necessidade de cuidados especificos ao probando e as particularidades da
doenga (GALLO, KNAFL e ANGST, 2009).

A comunicagdo na e para comunidade esta entre os locais de atuacdo do enfermeiro na
avaliacdo de risco e no aconselhamento genético em oncologia através de préaticas educativas
individuais ou em grupo de forma dinamica e interativa e que possam ir ao encontro das
necessidades de saude de cada individuo ou familia. Ressaltando que essas a¢des sejam
tracadas de acordo com a capacidade de compreensdo dos sujeitos, seu nivel educacional,
formas de percepcao de risco, histéria pessoal e familiar de neoplasias, com consideracdo as
suas crencas e habitos culturais. (FLORIA-SANTOS et al, 2013).

Ressalta-se que a atuacdo do enfermeiro na equipe multiprofissional em
aconselhamento genético deve ser com equilibrio entre as acGes tecnoldgicas e cientificas
visando sempre a humanizagdo do atendimento. Torna-se fundamental o emprenho da equipe

em realizar o processo de comunicacdo do aconselhamento genético na melhor maneira
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possivel entre os prdprios profissionais e, principalmente, para as familias, para que estas
possam ter um melhor entendimento da situacdo vivenciada e que participem ativamente de
todas as decisbes que terdo que tomar em suas vidas pelo fato de possuirem alteracGes
genéticas em suas familias. (PINA-NETO, 2008).

5.3 O convivio com a doenca de possibilidade hereditaria
Este topico aborda as facilidades e dificuldades das familias em conviver com o
diagndstico de possibilidade de doenca hereditaria, sugerindo que a doenca da crianca alterou

o cotidiano.

Encontramos depoimentos apontando mudancgas resultantes da relagdo intrafamiliar
para enfrentamento da doenca, alternativas para amenizar os possiveis sofrimentos da crianca

e justificativas para as intervencdes, emergindo assim essa categoria e suas subcategorias.

5.3.1 A familia que desenvolve estratégias diante ao diagndstico e da situacdo do

probando

“Eu tinha medo de tudo. Eu tinha medo de deixar ele na educacao fisica. Ele caia e se
machucava a Gnica vista. No deixava jogar futebol, se tomava uma bolada?” (F2 —
RB — 10 anos)

“A gente leva mais na brincadeira. Pra ndo ficar tdo sério. [...] tem parte que é séria.
Quando ela faz alguma coisa no dente, ai fica todo mundo mais preocupado porque
ela ndo come. Fica passando mal. Mas depois, a gente leva na brincadeira isso.” (F4

- Sindrome de Gorlin-Goltz — 13 anos)

“Mas pra ele ficar bem, teve que fazer cirurgia e tirar a doenga do olhinho dele.”

(F5 - RB bilateral — 9 anos)

“Ele tem professor em casa, porque os coleguinhas na escola ndo sabem lidar, ai
acabam fazendo umas coisas com ele, ai minha mée ndo gosta nem a gente. Entédo a

gente preferiu pedir a prefeitura pra poder mandar (um professor) em casa.” (F6 —

NF — 16 anos)

Através de mudancas na rotina de vida e adaptacfes na rotina de vida da crianga, a
familia identifica dificuldades e facilidades para lidar com a crianca com doenca oncoldgica
de possibilidade hereditaria. A familia langca méo de direitos que a crianca tem como forma de

preserva-la de dificuldades na escola principalmente, e que ameacem a vida da crianca.

Vieira e Lima (2002) descrevem o afastamento como forma de proteger a crianga que
tem limitacGes devido a doencga. O contato da crianca que tem doenca cronica, com criangas

saudaveis, pode proporcionar risco na sua integridade fisica, pois as brincadeiras dessa faixa
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etaria sdo de luta, corridas, andar de bicicleta ou jogar futebol. A supervisdo dos familiares
nas brincadeiras dos escolares obriga-os a selecionar atividades recreativas que ndo ponham

em risco a crianga, propiciando o isolamento social.

5.3.2 Facilidades e Dificuldades da doenca de possibilidade hereditaria

“

. eu sempre tive o cdncer para morte. Nunca achei que alguém podesse
sobreviver com cancer trés, quatro anos... Sempre achei: teve cancer, vai morrer.
Com o meu filho, né?! Foi nele (o cincer), ai meu pensamento mudou!” (F9 - RB
bilateral — 4 anos)

“Ndo posso falar que ji acabou. E um processo que eu estou vivendo de
transformacdo. Entdo assim, mudou tudo. Esta mudando tudo. Entdo, hoje eu sou
outra mde.” (F10 — RB — 10 meses)

Como ponto negativo, o estigma de ligacdo do cancer com a morte permeia todas as

idades, ndo sendo diferente e até mesmo mais angustiante em pacientes peditricos.

Observa-se um verdadeiro abismo entre o pensamento popular e a realidade dentro das
instituicGes especializadas no tratamento do cancer infantil, visto que, devido aos avangos
terapéuticos, se convive com um crescente nimero de casos de sobreviventes a longo prazo
(COUTO e OLIVEIRA, 2012).

Segundo a afirmativa da familia 10, o0 acompanhamento ndo termina quando acaba o
tratamento, e apresenta um aspecto importante, a hereditariedade, forcando o
acompanhamento de futuras geracbes da mesma familia. As familias observam que as

criancas sobrevivem ao cancer, crescem e desenvolvem, havendo uma perspectiva de futuro.

Aspectos positivos como amadurecimento, aprendizagem e fortalecimento podem ser
notodrios durante esta fase. Relatos como nova perspectiva de vida e com relagdo ao cancer,
mudancas de comportamento, para melhor, e estabelecimento de prioridades sdo fortemente
apontados. (MEDEIROS et al, 2014).

A partir do momento que a familia da crianca tem as informacdes precisas sobre a
salde e doenca, é possivel a realizacdo de tomada de decisGes informadas e conhecimento
sobre o tratamento, assumindo a responsabilidade pelos seus cuidados e aumentando a sua
compreensdo da situacdo e podendo, assim, ajuda-los a fazer planos apropriados para 0 seu

futuro e, se for o caso, podendo facilitar o planejamento de como lidar e informar a
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possibilidade de doenca hereditaria entre os demais familiares (PEREIRA, FORTES e
MENDES, 2013).
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6. CONCLUSAO

Embora a maioria das neoplasias seja resultado de interacdes complexas entre o
componente genético do individuo e o ambiente, um percentual de casos decorre
principalmente de alteracbes herdadas que conferem uma maior predisposicdo ao
desenvolvimento de tumores. A identificacdo dos individuos portadores destas condi¢des é
importante, principalmente, na deteccéo precoce e/ou reducdo de risco de desenvolvimento de

cancer.

A abordagem metodoldgica veio ao encontro da proposta do estudo, e assim a
entrevista individual foi de grande importancia para a caracterizacdo dos sujeitos e obtencédo
de dados permitindo dar voz ativa as familias, bem como conhecer o processo de

comunicacéo intrafamiliar.

Das 16 familias entrevistadas, em cinco havia casos de outros familiares afetados pela
mesma patologia, além do probando e a identificagdo de casos de céncer na familia,
confirmando a importancia destas familias serem acompanhadas no ambulatério de
aconselhamento genético. Todas as familias de criangas diagnosticadas com doencas
geneéticas tem o direito de serem esclarecidas sobre a predisposicdo genética atraves de um
processo de comunicacdo que associa a ocorréncia ou a possibilidade de ocorréncia de um
distarbio genético em uma familia, um atendimento clinico que tem o objetivo de informar,

discutir e oferecer subsidios para a tomada de decisdes individuais e familiares a longo prazo.

A partir dos relatos, evidenciou-se que a preocupacao da familia em “tratar o cancer” €
prioridade, porém desconhecem ou desvalorizam que a causa ou a predisposi¢do ao cancer

esta diretamente relacionada com a possibilidade da doenca hereditaria.

Os familiares realizam cuidados e tratamentos necessarios para afastar o estigma que o
cancer significa, como uma “sentenca de morte” e a preocupagdo em buscar direitos que

facilitem a incluséo da crianca na sociedade de um modo geral.

Alguns familiares entrevistados sinalizam a importancia da comunicacgéao intrafamiliar
diante da possibilidade de neoplasia hereditaria apesar da dificuldade em se comunicar com as
criancgas portadoras da doenca genética hereditaria e com outros familiares. O que ficou nitido

em suas falas foi a preocupacdo com o cancer, o qual os impulsionou a realizar tal
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comunicacdo. Diante desta afirmativa, identificou-se a preocupacdo com a salde de outros

membros familiares e futuras geracoes.

Frente a isso, esse estudo traz a necessidade de se aprofundar nas técnicas de
informacfes mais precisas sobre o diagnostico de neoplasias com possibilidade hereditaria,
esclarecendo aos familiares a importancia dessa informacédo diante da tomada de decisdo para

a comunicacado intrafamiliar.

Conclui-se que o enfermeiro oncologista, profissional que esta presente na realizacao
integral dos cuidados, deve aprimorar seu conhecimento na area de genética e gendmica,
atuando como membro ativo da equipe de aconselhamento genético identificando familias de
risco, atuando de maneira esclarecedora e principalmente, reforcando informagdes sobre o

processo de adoecimento com possibilidade hereditéria.

E fundamental que se realizem esforcos no sentido de melhorar o processo de
comunicacdo entre os profissionais do aconselhamento genético e as familias, para que estas
possam ter um melhor entendimento da situacdo vivenciada e que participem ativamente de

todas as decisodes.

A melhora no processo de comunicacdo implica na identificacdo dos possiveis
componentes que podem estar agravando a falta de compreensao ou a dificuldade de realizar a
comunicacdo aos demais familiares. Essa identificacdo pela equipe do aconselhamento
genético é importante para resolver as barreiras de comunicagdo e facilitar a busca de
solucdes para cada caso, assim, procurando atingir com éxito os objetivos do aconselhamento
geneético, que envolve a tentativa de ajudar os individuos, paciente e familia, a atuar como
facilitadores de um processo complexo de entendimento do que esta ocorrendo com a familia
e agindo para que os consulentes fagam um processo de ajuste perante a nova situacdo a ser

vivenciada.
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APENDICES

APENDICE A - FORMULARIO DE CARACTERIZACAO

Aconselhamento genético em pediatria: comunicacdo intrafamiliar diante a

possibilidade de neoplasia hereditaria

Familiar nimero:

64

Caracterizacao dos participantes da pesquisa

. Grau de vinculo com a crianca:

Iniciais do familiar: Idade:

1

2

3. Diagnostico da Crianga:

4. GénerodaCrianca: () F() M

5. ldade da crianca no momento do Diagndstico:_

6. Idade da crianca atualmente:_

7. Grau de escolaridade do participante da pesquisa
7.1. Ensino fundamental primario (de 12 a 42 série)
7.2. Ensino fundamental incompleto ( de 52 a 8?)
7.3. Ensino fundamental completo
7.4. Ensino Médio incompleto
7.5. Ensino Médio completo
7.6. Ensino Superior Incompleto
7.7. Ensino Superior Completo

8. Geénero do participante da pesquisa () F () M

9. Ocupacao do participante da pesquisa:

10. Quantas pessoas tém no seu nucleo familiar?

11. Quem € o cuidador principal da crianga?
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APENDICE B - ROTEIRO DE ENTREVISTA

Aconselhamento genético em pediatria: comunicacdo intrafamiliar diante a

possibilidade de neoplasica hereditaria

Familiar nimero:

1. Explique como vocé entende a doenca que a crianga possuli.
2. Sobre o cancer passado de pai para filho ou familiar, o que vocé entende?

3. Vocé conversa com seus familiares sobre essa doenca e a transmissao para 0s
filhos?

() Sim. Como vocé conversa?
() Né&o. Por qué?

4. Como ficou a dinamica da sua familia apds as informacdes da consulta de
aconselhamento genético?

5. A crianca ja perguntou sobre a doenca que possui?
() Sim. Como ele realizou essa pergunta? E como foi a comunicagao?

() Néo.




APENDICE C - TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

{

N

_

M4 BF riurFe

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDOD

ACONSELHAMENTO GENETICO EM PEDIATRIA: PROCESS0 DE C OMUNIC ACAD
DNTRAFAMITTAR DIAWTE A POSSIBEILIDADE DE NEOPLASLA HEREDITARTA

Voo esta sendo convidado (a) a participar de uma pesguisa porque possui familiar
que esta sendo atendido (a) nesta instituicio e teve diagnostico ou suspeita de um
fipe de cincer de CAUSAS GEMETICAS. Fara que vood possa decidir se quer
participar ou ndo, precisa conhecer os beneficios, os riscos e as consequéncias pela
sua participagso.

Este documenio & chamade de Termo de Consentimento Livre & Esclarecido & tem
esse nome porque voce 50 deve aceitar participar desta pesquisa depois de ter lide
¢ entendide este documente. Leia as informagdes com atengdo & converse com o
pesquisador responsavel & com a equipe da pesguisa sobre gquaisquer dividas que
vooé tenha. Caso haja alguma palavra ou frase gue vocé ndo entenda, converse
CcOm & pessoa responsavel por obfer este consentimento, para  maiores
esclarecimentos. Converse com os seus familiares, amigos & com a equipe meédica
antes de tomar uma decisdo. Se vocd tiver dilvidas depois de ler estas informacdes,
entre em contato com o pesquisador responsavel.

Apds receber todas as informagies, e todas as dividas forem esclarecidas, vocd
podera fomecer seu consentimento por escrito, caso queira participar.

PROPOSITO DA PESQUISA
Analisar o processo de comunicag3o intra familiar diante da confirmagic de
CANCER GEMETICO.

PROCEDIMENTOS DA PESQUISA
Fara realizacdo dessa pesquisa, iremos realizar uma entrevista com penguntas semi-
estruturadas gravadas através de um aparelho de MP3, sendo posteriormente

Rubrica do partiolpante ou Rubrioa do Inveciigador
rapracentants lagal recponsirel
Pagra1de b
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transcritas & analisadas e que serdo divulgadas em Congresso Cientifico, garantindo
total anonimato & presenvacio de sinais e caracterizacdes gue a identifigue.

BENEFICIOS

Voof n3oc serd remunerado por sua pariicipagic e esta pesquisa ndo podera
oferecer beneficios diretos a vocf. Se wooé concordar com o uso de suas
informacies efou do material do modo descrito acima, & necessanio esclarecer gue
vooe n3oc tera gquaisquer beneficios ou direitos financeiros sobre  eventuais
resultados decomentes desta pesquisa.

O beneficio principal da sua participaco € possibilitar que no futuro, com os
resultados alcangados com esta pesquisa, os resultados e discussies para esse tipo
de situagdo beneficiem outros pacientes.

RISCOS

Mao existem riscos fisicos adicionais a vooé efou seu familiar pela sua participacio
nesta pesquisa. E importante que vooé entenda que nenhum procediments médico
adicional sera realizado & menhuma nova amostra de sangue ou de tumor, serd

coletada. Apenas serdo realizadas entrevista e analise das suas respostas.

CUSTOS

Se vocé concordar com o uso das suas informagdes como descrito acima, vocé naao
tera quaisquer custos ou despesas (gastos) pela sua partidipagio nessa pesquisa.
Woof ndo pagara por qualquer procedimento, consulta ou teste exigido como parts
desta pesquisa.

CONFIDENCIALIDADE

Se vocé optar por participar desta pesquiza, as informacdes sobre a sua saldes &
seus dados pessoais serdo mantidas de maneira confidendial e sigilosa. Seus dados
somente serdo utiizados depois de anonimizados (ou seja. sem sua identificagio).
Apenas os pesquisadores aulorizados ter30 acesso aos dades  individuais,

Fulbrica do parbolpants ou Rubrioa &0 Inveciigador
Iagal recponcivel
FPagra Z de B
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resuftados de exames e testes bem como as informacdes da sua entrevista. Mesmo
que estes dados sejam utilizades para propositos de divulgacdo efou publicacio
cientifica, sua identidade permanecera em segreda.

TRATAMENTO MEDICO EM CASO DE DANOS

Todo e gqualquer dano decomente do desenvolvimento desta pesquisa, e gue
necessite de atendimente de algum profissional de salde, ficara a carge da
instituigdo. O trataments & acompanhamento médico do seu familiar independem
de sua participagic nesta pesquisa.

BASES DA PARTICIPACAD

A sua participacdo & voluntiria & a recusa em autorizar a sua participacdo ndo
acarretara quaisquer penalidades ou perda de beneficios aos quais sew familiar
tem direito, ou mudanga no seu tratamento e acompanhamento médico nesta
instituigdo. Voof podera refirar seu comsentimento a qualguer momento sem
qualguer prejuizc. Em caso de woof decidir intemomper sua participacio na
pesguisa, a equipe de pesquisadores deve ser comunicada e os dados
coletados da sua participagiao na pesquisa serao descartados.

GARANTIA DE ESCLARECIMENTOS

A pessoa responsavel pela obtengdo deste Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido Ihe explicou claramente o conteldo destas informagdes e s= colocou a
disposicio para responder 45 suas perguntas sempre que fver novas dividas. Voo
tera garania de acesso, em qualjuer etapa da pesguisa, scbre qualguer
esclarecimento de eventuais dividas e inclusive para tomar conhecimento dos
resuftados desta pesguisa. Meste caso, por favor, ligue para a Sra. Jenifer
Masciments da Silva Cebulski no telefone (021) 9 8577 1620 de 1Ths a5 22hs. Esta
pesquisa foi aprovada pelo Comitd de Etica em Pesquisa (CEP) do INCA, que estd
formado por profissionais de diferentes areas, que revisam os projetos de pesquisa
que envolvemn seres humanos, para garantir os direfios, a seguranga e o bem-estar

Fubrica do partolpants ou Rubrioa do Invesiigador
L] lagal necponcivel
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de todos as pessoas que se voluntariam a participar destes. Se tiver perguntas sobre
seus direitos como participante de pesquisa, vocé pode entrar em contato com o
CEP do INCA na Rua do Resende N*128, Sala 203, de segunda a sexta de 500 a
17:00 hs, mos telefones (21) 32074550 ou 3207-4558, ou também pelo e-mail:
cepi@inca.gov.br.

Este termo esta sendo elaborado em duas vias, sendo que uma via ficars com voos
& outra serd arquivada com o5 pesquisadores responsaveis.

CONSENTIMENTO
Li as informagies acima e entendi o proposite da solicitagio de permiss3o para o
uso das informagdes que formecerei em entrevista gravada e em meu prontudric em
atendimento nesse hospital. Tive a cporiunidade de fazer perguntas e todas foram
respondidas
Ficaram claros para mim quais =30 procedimentos a serem realizados, fiscos & a
garantia de esclarecimentos permmanentes.
Ficou olaro também que a minha participacio & isenta de despesas e que tenho
garantia do acesso aos dados & de esclarecer minhas dividas a qualquer tempao.
Entendo que meu nome nac sera publicado e toda tentativa sera feita para
assegurar o meu anonimato.
Concordo voluntadiamente em participar desta pesquisa & podersi retirar o meu
consentimento a qualquer momento, antes ou durante o mesmo, sem penalidade ou
prejuizo ou perda de qualquer beneficic que eu possa ter adguirido.

( )} BEu concordo em participar desta pesquisa & CONCORDO em ter minhas
informacdes ullizadas para usc em pesquisas futuras aprovadas pele Comité de
Etica em Pesquisa do INCA e para isto deverei assinar no futunz, um nove Termo de
Consentimento Livre & Esclarecido, se eu concordar.

ou

{ ) Bu comcordo emn participar desta pesguisa, mas MAD COMCORDO em ter
minhas informagies armarenadas para uso em pesquisas futuras.

Fubrica do parbolpants ou Rubrioa 3o Invaciigador
lagal recponcivel
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Eu, por intermédio deste, dou livremente meu consentimento para participar nesta

pesquisa.
I !
Mome e Assinatura do participante Data
I !
Mome e Assinatura do Responsavel Legal Testemunha Data
Impanzial

(gquando pertinents)

Eu, abaio assinado, expliguel completamente os detalhes relevantes desta
pesquisa ao paciente indicade acima efou pessoa autorizada para consentir pelo
mesmo. Declaro que obtive de forma apropriada e voluntara o Consentimento Livre
& Esclarecido deste paciente para a participacdo desta pesquisa.

r !

Mome e Assinatura do Responsavel pela obtencdo do Termo Data
Fubrica do partolpants ou FRubrioa &o Inwaciigador
reprecartans lagal recponc-ivel

PigraEde kb
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ANEXOS

ANEXO 1- PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

" ™ INSTITUTO NACIONAL DE
{I NCA CANCER JOSE ALENCAR '%"“""“'m. -

GOMES DA SILVA - INCA

PARECER CONSUBSTANCIADD DO CEP

DADOS D PROJETD DE PESQUISA

Thubo da Pesquisa; ACOMSELHAMENTS GEMETICO EM PEDIATRIA: © PROCESSO DE
CE-HIJNID.-'U!:.AEI INTRAFAMILIAR MAMNTE DA CGHFIHHH;&E D'E NEDPLASICA

Paaquisador: JENIFER HASCIMENTO

Araa Tamatica:

Versdo: 2

CAAE- TO861417.1.0000.5274

Imatifulgao Proponents: instituto Macional do Cancer

Patrocinador Principal Financiamento Proprio

DADOS O PARECER

Humsro do Parecer: 2.191.030

Aprassntagio do Projato:;
Conforme Panecer Consubstanciado go CEPMCA de nimeno 2.185.085, datado de 25 de Julho de 2017.

Objetivo da Pesquisa:
Conforme Panecer Consubstanciado go CEPMCA de nimeno 2.185.085, datado de 25 de Julho de 2017.

Swallagio dos Riscos @ Bensficlos:
Conforme Parecer Consubsiandado go CEPHMCA de ndmeno 2,185,085, datado de 25 de Julho de 2017.

Comantarios g Conslderagdes sobre a Pesquisa;
Conforme Panecer Consubstanciado do CEP-IMCA de ndmen 2135085, datada de 25 de Julha de 2017.

Conslderagiss sobre 08 Termos de apressntacio obrigatoria:
Conforme Panecer Consubstanciado go CEPMCA de nimeno 2.185.085, datado de 25 de Julho de 2017.

Recomendaglas:
MaAD 52 aplica

Enderein: RUA DO REEENDE, 128 - SALA 203

Bailire: CENTRO CEF: 20331060

UF: RJ Munkipka: RO DE JANBERD

Telalodss: |21 )JZD07-2550 Fas: | 21§E007 2558 E-mail:  oeminc gow. b
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o™ ™\ INSTITUTO NACIONAL DE
{I NCA CANCER JOSE ALENCAR %""‘"’“’“‘M me

GOMES DA SILVA - INCA

Cosfineegic do Fersosr: 21191 080

Conclusdes ou Pendénclas e Lsta de Inadequagies:
Trata-se da andlise das resposias 35 penddncias apontadas no Parecer Consubsianclado do CEPHMCA e
numeno 2.185.085, datado de 25 de Julho de 2017

1.0uanto a0 Projeto te Pesquisa;

1.1 Retirar o nome que consia no Rotelre da entrevista estruturada, garantindo a anomilzacdo do
participantz. Mdo podera haver qualsquer Informacdes (nome, CPF, nomero de cadastro na Instibulgdo,
andersgs, eic.) gue permita a denificagdo dos paricipanies da pesquisa Estes deverdo ser reglsirados em
ordem numérica crescents & a relacio com os dados de 2w registro apresentados em ssparado 6o
profocolo e ndo anexados), de acesso exclusivo do Pesquisador Princlpal, garaniingo assim o slglio.
Soliclta-se adequacdo.

RESPOSTA:

1.1. Cnde 52 14 A coleta de dados =2 dard alrawss de um questiondrio para descrigo dos particpantes
[APENDICE &)

Agora lela-se; A codeta de dados se dard através de um guestionano para descricio dos participantes
(APENDICE &), sendo ldenificado pela letra F de famillar seguids 00 NOMErD coMesponente a sequanda
da entrevista: F1, F2, F3 sucesslvamanie garanindo tofal anonimato,

Mo rotsir g3 enfrevista estrufurada, a ldentificacdo “Nome do participante” fol substiuida por “Iniclals oo
famillar conforme alteragio no APEMDICE A

ANALISE: PENDENCIA ATENDIDA.
2.0uanio a0 TCLE:

2.1 Onde s& B " necolasia” unificar em oo o Documento pela palavia cincer; & Mersdiana™ unfcar pela
palavra gendtica. Sollcita-se adequagdo.

RESPOSTA

2.1. Realzado substiuigio da palavta “neoplasla” unfcando em fode o Documento pela palavia cancar; e
Tneredltaria” unificado pela palavrs genstica.

Endatisdn: RLA DO REEENDE, 128 - BALA 303

Baigr: CENTRO CEP: 0231062
UF: RS Wunkclpls: RID DE JANEIRD
Tebaborss: | 2123078550 Fas: | 33207 L2558 E-mall:  oeina gov. by
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AMALISE: PENDEMCLA ATENDIDA.

2.2 Substiulr onds 52 |& "o seu iA@EMENiD ™ por ratamento do s2u Famillar, pois o participanie n&o serd o
Paciente pediatrico, & slm os responsavels gue ndo s3o tratados na Insiitulcio algumas vezes
encaminhados para ouros servigos. Sollcia-se adequacio.

RESPOSTAS

Todo & qualguer dand decorrente do desenvoivimento desta pesquisa, & que necessiie de atendimenio de
alguem profissional de sadde, flcard 3 cargo da Instiwgdo. Seu tratamenio & acompanhamenta meédico
Indegendem de sua panicipagio nesta pesgulsa.

AQOra lela-s2; TRATAMENTO MEDICD EM CASD DE DAMOS

Todo e qualguer dand decorrente do desenvolvimento desta pesquisa, & que necessiie de tendimento de
algum profissional ge salde, icard a cango da instiulgdo. O tratamento 2 acompanhamento medico do seu
famlilar Independem de 5uUa partclpacio nesta pesgquisa.

AMALISE: PENDEMNCLA ATENDID®.

2.3 Mo ltern bases da Paniclpagdo onde s | "Em caso de vocd decidir Interromper sua participagao na
peEsquUisa, 3 equipe e pRsquisadonss deve BEr COMUNicada & o 150 de amostras para 0s exames relathos 3
pesguisa sera Imediataments Intemomplda.”. Tendo em vista a participacio de responsavels pelo pacients
pediainco & nao deste, e6ta frase ndo b2m sentido & devera ser retirada. Solciia-se adeguacio.

RESPOSTAS

A gua particlpagdo & voluniara e a recusa em aulonzar 3 sua paniclpagdo ndo acarretara qualsquer
penalidades ou perda de beneficlos aos quals wood tem diretto, ou mudanga no s2u tratamenio
acompanhamento médico nesia Instibulgdo. Vood podera retirar seu consentimenio a qualquer mamento
SEmM gualguer prejulzo. Em caso de wood decidir Intermomper sua participagdo na pesquisa, a equipe de
pesquisadores deve ser comunicada @ o usd 02 amosiras para o exames relatlvos 4 pesguisa serd
Imediatamente Intemompdda.

Agora lela-se: BASES D PARTICIPACAD

A gua particlpagdo & volunianra e a recusa em auionzar 3 sua paniclpagdo nio acarretard qualsquer
penalidades ou penda de bensficlos aos quals seu famillar tem diretto, ou medanga no s2u

Enderegn: RLUA DO RESENDE, 128 - G608 203

Balra: CENTRO CEF: o0 23060
UF: R Municips: RO DE JANERD
Tabafodes: |21 Z207-2550 Fas: |31)E007-othe E-mgil:  cepalinca gos
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irammento & acompanhamento meédico nesta Insttulg3o. Wood podera refirar seu consenimento 3 qualquer
maments s2m qualquer prejuizo. Em caso o2 vood decldr Interromper sua pariicipacdo na pesquisa, a
equipe de pesquisadores deve 587 COMUNICAEa & 06 dados coletados da sua panicipagdo na pesquisa serao
descanzados.

AMNALISE: PENDENCIA ATENDIDA.

2.4 Mo Bem ACESS0 AD RESULTADOS DE EXAMES. Tendo em vista a partkipacio de responsavels peio
pacients pedlairico = ndo deste, esta frase ndo temn senido & devers sarrefirada. Solicia-se adeguacio.

RESPOSTA
2.4. O Hem ACESSC ADS RESULTADOS DE EXAMES fol retirade tendo em vista a participagao de
responsavels pelo pacients pediatrico e ndo desie.

ANALISE: PENDENCIA ATENDIDA.

3. Quanto 30 cronograma

3.1 Mo formulario da Plataforma Brasll consta que 3 colela de dados serd reallzada entre 1007 & 31407, A
pesquisa 50 pode cOMECar apos Aprovagdd do Comiie oe Elica. Ressalia-se que de 3corda com 3 nomma
regulamentadora e pesquisas envolvendo seres umanos (Res. CNS 466/2012, tem X1.2.1) & a retriz
sabre a arganizacdo e Tunclonamenio do Sistema CERVGOMEP (Nomma Operacional 0172013, Hens 330
3.4.9) o pesquisador deve apresentar o protocolo devidamente Instruldo a0 Sistema CERICOMNER e
aguardar 3 geclsdn o2 aprovagdo atica, antes de Inlclar 3 pesquisa. Solcitacdo adequagda.

RESPOSTA

3.1, Onde se |& Pretende-s2 gue a coleta de dados ocoma no periodo de Julho a Cutubro de 2017, apas
aprovagds do projeto pelo Comite de Etlca do hospital escolhldo como cenano. Periodo de analse e
apresentagdo 005 resultados conforme cronggrama (APENDICE D).

AQora lela-se- Pretende-6e que a coleta de dados 0coma no periodo de Agosto a Qulubro de 2017, apas
aprovacado do projeto peky Comitd de Efica do hospltal escolhido coma cenana. Pariodo de

Enderedn: RLA DO RESENDE, 128 - EALA 202

Baire: CENTRO CEF! 20735050
UF: RJ Municipia: I DE JANERD
Telaloms: |71 ZH0T_8550 Fax: |2HE07-2558 E-mall:  cepdince gov b
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aniliss & aoresentacio 905 resulados confme cronograma (ARPENDICE O).
Reallzago modifcagdo da data para Inkclo da pesquisa @ partir de 30 de 3o apis aprovacao do projeta
peio Comitg de Elica do hospial escolhido.

AMALISE: PEMDENCIA ATEMIMDA.

Conslderagies Finals a critério do CEP:

Diant= do exposio, o Comite de Etica em Pesquisa do Instiiin Macional de Cancer [CEP-INCA), de acordg
com as atrbuigies definldas na Resolgdo CHS NP 466/2012 & na Morma Operacional CHS NP 00172013,
manifesta-se pela aprovagao do projeto de pesguisa proposta.

Ressalln ofa) pesquisadona) responsavel devera apresentar relabonos semesirals a respelio do s2u estugda,

Este parecer fod elaboradse basasdo nos documentes abalo relacionados:

Tipa Documeanio Arguieg Paestagpemn Aartor GRS A0
Informiaghes B3sicas| PE_INFORMACDES BASICAS DO P | 26072017 Al
40 Projetn ROJETO 208400, pdl 01:34:25
Cwrtnos Analacao_de pendencias PH.docx 2BN07R2017 |JEWIFER Aot
01:31:58  |NASCIMENTD

TCLE ! Termos de | TCLE_ACONSELHAMENTO _PE.docx 2BN07R2017 |JEWIFER Aot

Assenimento § 0122737  |MASCIMENTD

Jusiificativa de

ALESNCA

Projeto Det@ihado ! |Aconselhamentn Genetior PH2.000x 2EA0TR201T |JEMIFER Soatin

Brochura 01:25:33 |NASCIMENTS

| Invesigador

Curnos FommularioDeSubmissao. pdl DEMTR201T |JEMIFER Aot
213752 |HASCIMENTS

Curnos RESUMD ACDNSELHAMENTO GEME| 23062017 |JEMWIFER Aot

TG0 doc 2209:01  |HASCIMENTC

Oitros REFEREMCIAS_PS.docx 23062017 |JEMNIFER Aoatin
220818 |MASCIMENTOD

Crgamento DORCAMENTD. docx 23062017 |JEMNIFER Aoatin
220635  |MASCIMENTD

Cronograma CRONCERAMA docx 2H062017 |JEMWIFER Aot
220331 NASCIMENTD

Faolha de Rosin FolhadeRostoH T pd! 2H062017 |JEMWIFER Aot
20317 | WASCIMENTD

Sltuzgio do Parecar:

Entarass: L DO REEENDE, 178 - BALA 303

Babre: CENTRO GEF: 200331083
UF: Rl Munizipis: RO DE JAKEIRD
Taliboans: |21 207550 Fa: | 2132078258 E-mal:  coninch g by
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Aprovado
Necessita Apreclagdo da CONEP:
N30

RIO DE JANEIRO, 23 de Julho de 2017

AssIinado por:
Carlos Henrlque Debsnadito Sliva
{Coordenador)

Enderego: RUADO REESENDE, 128 - SALA 203

Bakro: CENTRO CEP: 20231082

UF: RJ Municipio:  RIO DE JANERO

Telefone: | 21)3007-4550 Fax: (21532074556 E-mail: ceoQince gov b
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